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REQUISITOS GENERALES:

El trabajo debe ser enviado en formato Word al
Comité Editorial de AVPP a la direccion electronica:
avpp.svpp@gmail.com.

Enviar anexa al trabajo cientifico, una comunicacion diri-
gida al Editor, la cual debera contener lo siguiente:

* Solicitud de la publicacion de dicho manuscrito.

* Aceptacion de todas las normas de publicacion de la revis-

ta.

* Informacién acerca de publicaciones previas del manuscri-
to, ya sea en forma total o parcial (incluir la referencia co-
rrespondiente en el nuevo documento), asi como el envio a
cualquier otra revista médica.

Declaracion de relaciones financieras u otras que pudieran
producir un conflicto de intereses.

Declaracion donde se sefiale que el manuscrito ha sido
leido y aprobado por todos los autores y el acuerdo entre
los mismos sobre el orden en que deben aparecer. Esta de-
claracion debe estar firmada por todos los autores.

En los articulos originales y en los casos clinicos, luego del
nombre y apellido del autor o de los autores, se debe colocar si
dicho trabajo fue objeto de un reconocimiento en un Congreso
u otro evento cientifico (Ejemplo: Primer Premio Péster en el
LXVI Congreso Nacional de Pediatria, 2020).

Cada autor debe colocar su codigo de identificacion como
investigador ORCID (Open Researcher and Contributor ID) y
su respectivo correo electronico.

NORMAS GENERALES PARA LA PUBLICACION
Para la publicacion de articulos cientificos en la Revista
AVPP, se deben cumplir los requisitos establecidos por el
Comité Internacional de Editores de Revistas (Normas de
Vancouver) disponibles en el siguiente enlace:
http://www.icmje.org/recommendations/ (actualizacion de
2019 en inglés y la traduccion al idioma espaiiol con fines edu-
cativos realizada por el Dr. Pérez De Gregorio, diciembre
2019).
* Todas las partes del manuscrito se deben escribir a doble
espacio, con fuente Times New Roman de tamaio 11.
* Las paginas deberan ser numeradas, colocandose el niime-
ro en el margen inferior derecho.

ARTICULO ORIGINAL

Su estructura debe contener: Portada, Resumen en espafiol
e inglés (Summary), Palabras clave (en espafiol e inglés),
Introduccion, Métodos, Resultados, Discusion,
Agradecimientos y Referencias.

Portada:

La portada es la primera pagina, también conocida como
pagina frontal del articulo, la cual debe contener:

« Titulo en espafiol e inglés, conciso, con un maximo de 22
palabras con toda la informacién que permita la recupera-
cion electronica del articulo. Se sugiere enunciar en primer
lugar el aspecto general y en segundo lugar el aspecto par-
ticular. Ej: se prefiere “Hipoglicemia neonatal refractaria
como presentacion de déficit parcial de Biotinidasa” a
“Déficit parcial de Biotinidasa. Presentacion de un caso
clinico”.

Autores: Nombres y apellidos completos, especificando el
orden de aparicion de los mismos, mediante un numero
entre paréntesis, sin utilizar superindices, los cuales se uti-
lizaran para identificar los cargos institucionales y sitios de
adscripcion. Identificar el grado académico en forma abre-
viada (Dr., Lic., etc). Colocar también. la direccion de co-
rreo electronico y el ORCID de cada uno de los autores.
Esta informacion debe tener un maximo de tres lineas, ya
que no se trata de un resumen curricular. Sefialar aparte el
autor a quien se le enviaran las notificaciones de los edito-
res (Autor corresponsal: teléfono (s) y correo electronico.
Encabezamiento de pagina o titulo abreviado (menos de 40
caracteres).

Aspectos éticos-regulatorios. Colocar la declaracion de
conflictos de interés, en caso de que los hubiere. En caso
contario debe colocarse que los autores declaran que no
tiene conflictos de interés en esta publicacion.

ASPECTOS PARTICULARES EN LA

PREPARACION DEL MANUSCRITO

Articulos originales

Contienen una investigacion sujeta a un disefio especifico,
tales como: estudios clinicos aleatorizados, de cohortes, caso-
control, transversal, evaluaciones epidemioldgicas, encuestas
y revisiones sistematicas

Resumen y palabras clave:

» La segunda pagina debe contener un resumen estructurado
no mayor de 250 palabras, con las siguientes secciones: in-
troduccion, objetivos, métodos, resultados y conclusiones.
Debe reflejar con exactitud el contenido del articulo y re-
calcar aspectos nuevos o importantes del estudio. Se debe
anexar resumen en inglés precedido de la palabra
Summary. y acompafiado por palabras clave (Key Words).

* Palabras clave y key words: Incluir un minimo de 3 pala-
bras hasta un numero maximo de 6 palabras, que permitan



captar los temas principales del articulo utilizando la lista
Medical Subject Headings (MESH) del Index Medicus, los
Descriptores en Ciencias de la Salud (DECS) y la clasifica-
cion de enfermedades de la OMS, o de los anuarios de epi-
demiologia y estadisticas vitales del Ministerio del Poder
Popular para la Salud (MPPS).

Extension del manuscrito: No debe ser mayor de 3000 pa-

labras (excluye resumen, summary, tablas o figuras, agradeci-
miento y referencias).

Introduccion:
Debe fundamentar el estudio, describir las motivaciones

para realizarlo y los interrogantes existentes, y sefialar las citas
de estudios relacionados. Asimismo, incluira el problema de la
investigacion, con su marco tedrico avalado por los estudios
publicados. Al finalizar se formulard el objetivo de la investi-
gacion (qué se decidié hacer y en qué poblacion), el cual se
debe redactar en tiempo verbal pasado. Se sugiere limitar la
extension a un maximo de una (1) pagina.

Métodos:

Se deben precisar con detalle los siguientes aspectos:
Disefio de investigacion: tipo de estudio, afios y lugar en
los cuales se realizo el estudio.

Seleccion y descripcion de los participantes del estudio,
consideraciones éticas (especificar si se solicitd consenti-
miento informado escrito).

Aspectos éticos-regulatorios. Cuando sea pertinente, debe
mencionar que el estudio se adapta a la Declaracion de
Helsinki vigente: Declaracion de Helsinki 2013.
Disponible en: https://www.wma.net/policies-post/wma-
declaration-of-helsinki-ethical-principles-for-medical-re-
search-involving-human-subjects/.

Informacién técnica que identifique los métodos, los apa-
ratos y los procedimientos.

Cuando el trabajo incorpore el uso de mediciones antropo-
métricas para la evaluacion de los nifios y / o adolescentes,
se requiere que mencione los valores de referencia utiliza-
dos y los valores limite (también conocidos como “puntos
de corte™) para establecer categorias de clasificacion. y co-
loque la (s) referencias correspondientes

En esta seccion del trabajo deben incorporar el tipo de ana-
lisis estadistico utilizado, mencionando el nombre de la o
las pruebas utilizadas y su nivel de significacion estadisti-
ca; asi como también el programa utilizado y la version del
mismo para la transcripcion y analisis de la informacion;
por ejemplo: SPSS version 17.

Resultados:

Se deben redactar en tiempo verbal pasado y en tercera per-
sona, sin personalizar (utilizar “los resultados del presente
estudio indican...”, en lugar de "nuestros resultados indi-
can...”)

Se deben presentar en una secuencia légica, dando primero
los resultados principales o mas importantes.

Limitar las tablas y figuras al nimero necesario para expli-
car el argumento del articulo y evaluar los datos en los cua-
les se apoya. Se sugiere un nimero maximo de tablas y fi-
guras de seis (6) entre ambas. Queda a decision del autor
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distribuir libremente este nimero entre tablas y figuras.
Las mismas se deben colocar al final del articulo, después
de las referencias.

No describir en el texto todo el contenido de las tablas y fi-
guras

No duplicar la informacién presentada en tablas y en figu-
ras.

Los resultados propios presentados en tablas o en figuras
no llevan Fuente.

El titulo de cada tabla se debe ubicar en la parte superior
de la misma y el de las figuras en su parte inferior; en nin-
gun caso deben colocarse siglas o abreviaturas.

Cuando se presenten pruebas estadisticas, la informacion
no se debe limitar a mencionar si una determinada dife-
rencia resultd significativa o no; se requiere colocar el p-
valor. Es preferible informar el valor exacto de la prueba
de significacion para que los lectores puedan compararlo
con otros valores de p (en lugar de p < 0,05, p = 0,03).
Evitar uso no técnico de términos estadisticos como “azar”
(que implica un dispositivo de aleatorizacion), “normal”,
“significativo”, “correlaciones” y “muestra”.

Discusion:

No colocar en esta seccion cifras absolutas ni porcentajes
descritos en los resultados, sélo se requiere la interpreta-
cion de los mismos.

Hacer énfasis en los aspectos nuevos e importantes del es-
tudio y en las conclusiones que se derivan de ellas.
Relacionar los hallazgos obtenidos con otros estudios y
con los objetivos de la investigacion.

Sefalar las limitaciones y fortalezas del estudio.

Plantear sugerencias para nuevas investigaciones.

Evitar hacer afirmaciones rotundas y conclusiones no ava-
ladas por los resultados. Tampoco deben mencionarse as-
pectos que no fueron investigados en el estudio.
Referencias:

No deben excederse de 40 citas, de las cuales el 50%
deben ser de trabajos publicados durante los ultimos 5
afios

Las referencias deben aparecer al final del articulo, escritas
a doble espacio.

Enumerarlas en forma consecutiva. Verificar que la refe-
rencia coincida correctamente con la cita en el cuerpo del
articulo.

Identificar las referencias en el texto, tablas y figuras con
numeros arabigos, entre paréntesis con igual tamaiio de la
fuente del texto.

Las referencias citadas solamente en las tablas o figuras se
numeraran siguiendo la primera mencioén que se haga de
esa tabla o figura en el texto.

Los titulos de las revistas se abreviaran segun el estilo del
Index Medicus. La lista se puede obtener en el sitio Web:
http://www.nlm.nih.gov.

La estructura interna de cada referencia debe estar ajustada
a las Normas de Vancouver vigentes (2019)

Abstenerse de colocar referencias que no se hayan consul-
tado.
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* En caso de que se haya tomado una referencia de otra u
otras publicacion (es), se debe ir a la fuente original, a
menos que se trate de una referencia histérica o que la
misma se encuentre escrita en un idioma de uso poco ac-
cesible en Venezuela. (Ej: Vague 1956. Citado en: ...)
Normas y ejemplos de referencias:

Autores

Colocar: Apellido (s) seguido de inicial del primer nom-
bre. Los autores deben estar separados por una coma y solo
al final del ultimo autor, se coloca un punto. Colocar solo los
6 primeros autores, si son mas de 6 después del sexto autor
colocar et al.

Titulo del trabajo

Debe colocarse completo, en el idioma original, nunca
entre comillas sin modificar palabra alguna.

En una misma referencia no debe mezclar idiomas. Por
ejemplo, si la referencia estd en idioma espafiol se debe colo-
car: Organizacion Mundial de la Salud; por el contrario, si esta
en idioma inglés, colocar World Health Organization (nombre
completo no colocar OMS ni WHO).

Articulo de Revista

* Colocar el nombre abreviado de la Revista seglin: los

Archivos del International Standard Serial

Los datos de la revista citada deberan ser colocados en el
siguiente orden: Titulo abreviado, seguido de un punto y
los cuatro digitos del afio de publicacion, punto y coma,
volumen, numero de la revista entre paréntesis (opcional)
seguido de dos puntos, nimeros de paginas del articulo
(utilizar mimeros completos por Ej. 270-278, en lugar de
270-8. Si se trata de las paginas de un suplemento, los nu-
meros inicial y final de las paginas deben ir precedidos de
la letra S mayuscula Ej. de articulo de revista: Nweihed L,
Moreno L, Martin A. Influencia de los padres en la pres-
cripcion de antibidticos hecha por los pediatras. Arch
Venez Puer Ped. 2004; 65 (2):21-27.

En caso de que el articulo esté disponible en Internet se co-
locaria seguidamente la fecha de consulta [Citado dia, mes
y afio]. Disponible en: el url. Ej:. [citado 12 agosto 2009].
Disponible en:  http://www.nursingworld.org/AJN/
2002/june/Wawatch.htm

Cuando se cita una referencia consultada en la internet y
tiene la identificacion DOI (Digital Object Identifier) no es
necesario colocar la fecha de consulta ni la direcciéon URL.
Ejemplo: De Regil LM, Harding KB, Roche ML.
Preconceptional Nutrition Interventions for Adolescent
Girls and Adult Women: Global Guidelines and Gaps in
Evidence and Policy with Emphasis on Micronutrients. J
Nutr.2016; Supplement: S1461-S1470. doi: 10.3945/
jn.115.223487

Libros

Colocar autores, luego titulo del libro, edicion, casa
editorial, ciudad y afio de publicacion, sin colocar punto
entre ambos. Al final el nimero de paginas del libro,
seguido de p.

Sélo se coloca el pais cuando la ciudad no sea una capital.
Por ejemplo, si se trata de Madrid, no hace falta colocar
Espafia; por el contrario si fuese Valencia: colocar
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Valencia, Espafia. Cuando se trate de una ciudad de los

Estados Unidos de América, esta debe ser seguida por el

estado corespondiente (Ej. Ann Arbor, MI). El nombre de

la ciudad debe estar en el mismo idioma del resto del texto.

Si esta en inglés, debe colocarse en este mismo idioma

(ejemplo: Geneva y no Ginebra en espaiiol).

Ej. de libros: Izaguirre-Espinoza I, Macias-Tomei C,
Castafieda-Gomez M, Méndez Castellano H. Atlas
de Maduracién Osea del Venezolano. Primera edi-
cion. Edit. Intenso Offset. Caracas 2003, 237p.

Capitulo de un libro

Primero colocar el o los autores del capitulo seguido por el
titulo del mismo, punto y seguido de En o In (dependiendo del
idioma de la referencia): iniciales seguida de puntos y el ape-
llido del editor o editores, colocar (editor (s). A continuacion
los datos del libro: Titulo, nimero de la edicion, nombre de la
editorial, ciudad, afio de la publicacion y al final pp. y las pa-
ginas que abarcé el capitulo (Por ej.pp. 67-98).

Ej. de capitulo de un libro: Baley JE, Goldfarb J.
Infecciones Neonatales. En: M.H. Klaus, A.A.
Fanaroft, (editores). Cuidados del Recién nacido de
alto riesgo. 5* Edicion. Mc Graw- Hill
Interamericana. México 2.002, pp. 401-433.

Trabajo aun no publicado

Autores luego titulo, nombre de la revista y al final seguido
de punto y seguido colocar En prensa punto y seguido y el afio.

Ej. de articulo no publicado: Tian D, Araki H, Stahl
E, Bergelson J, Kreitman M. Signature of balancing
selection in Arabidopsis. Proc Natl Acad Sci U S A.
En prensa. 2002.

Para aceptar la referencia de un articulo no publicado, el
autor debe enviar una constancia emitida por el Comité
Editorial de la revista en relacion a la aceptacion del articulo
para su publicacion

Material Electrénico

Articulo de revista en Internet:

Autores, seguido del titulo. Colocar entre corchetes serie en
Internet, punto y seguido, luego entre corchetes citado dia en
numeros seguido del mes abreviado y luego el afio, punto y
coma entre corchetes el mimero de paginas aproximado, punto
y seguido y finalmente colocar Disponible en: y la direccion
electronica donde se obtuvo.

Ej. de revista en Internet: Abood S. Quality impro-
vement initiative in nursing homes: the ANA acts in
an advisory role. Am J Nurs: [serie en Internet]. [ci-
tado 12 ago 2002]; [aprox. 3 p.]. Disponible en:
http://www.nursingworld.org
/AJN/2002/june/Wawatch.htm

Monografia en Internet

Igual al anterior sustituyendo serie en Internet por mono-
grafia en Internet.

Ej. Monografia en Internet: Foley KM, Gelband H,
Editors. Improving palliative care for cancer: [mo-
nografia en Internet]. [citado 9 jul 2002]. Disponible
en: http://www.nap.edu/books/0309074029/html/.
Otras fuentes electrénicas
+ Pégina principal de un sitio Web: Cancer-Pain.org [home-



page on the pagina principal en Internet]. New York:

Association of Cancer Online Resources, Inc.; ¢2000-01

[actualizado 16 mayo 2002; citado 9 jul 2002]. Disponible

en: http://www.cancer-pain.org/.

* Pagina Web de una Organizacién, asociacion etc.:
American Medical Association [pagina web en Internet].
Chicago: The Association; ¢1995-2002: [actualizado 23
ago 2001; citado 12 ago 2002]. [aprox. 2 pantallas].
Disponible en: http://www. amaassn.org/ama/pub/cate-
gory/1736.html.

Articulo presentado en congreso

Colocar autor, titulo, ciudad seguido de dos puntos tema
libre presentado en nombre del congreso punto y coma mes
y aflo.

Ej. de Articulo presentado en congreso: Gonzales
D, Suarez A. Mortalidad materna en el Hospital
Domingo Luciani Caracas: Tema libre presentado al
XI Congreso Venezolano de Obstetricia y
Ginecologiaa; octubre 2011.

Tesis y trabajos de grado

Colocar Autor. Titulo. Grado académico. Ciudad, Pais.
Institucion que otorga el grado, Afio. Numero de pagina con-
sultada seguida de pp.

Ej. de tesis: Fernandez F. Morbilidad y mortalidad
por Diarrea Aguda: Estudio retrospectivo en pacien-
tes hospitalizados del Hospital JM de Los Rios.
Tesis de Especializacion. Caracas. Universidad
Central de Venezuela, 1990. 48 pp.

Fotografias

Enviar las fotografias digitalizadas en blanco y negro y a
color, a una resolucion de 300 DPI en formato TIFF o EPS, a
un tamafio minimo de 10 cms de ancho por la altura que ob-
tenga la foto, o realizar un PDF a méaxima calidad, en archivos
apartes al archivo de Word. No insertar imagenes dentro del
texto, colocarlas al final del articulo; asi como las tablas y fi-
guras cuando las hubiere.

Las fotos deben ser identificadas con la siguiente informa-
cién: Figura, numero y titulo.

Ejemplo: Figura 1. Estudio inmunohistoquimico.

(Por favor indicar en el texto

la figura que corresponda).

Debido a la connotacién legal que puede tener la plena
identificacién de una persona, especialmente su cara, debera
anexarse la autorizacion del representante legal. Si es imposi-
ble, el autor asumird por escrito, ante el Comité Editorial, la
responsabilidad del caso y sus consecuencias legales.

Unidades

Se usara el Sistema Internacional (SI) de unidades de me-
dida para las unidades y abreviaturas de unidades. Ejemplos: s
para segundo, min para minuto, h para hora, I para litro, m para
metro, kDa para kilodaltons, SmM en lugar de 5x10-3, M o
0.005 M, etc.

Abreviaturas

Deben evitarse las abreviaturas o usarse lo menos posi-
ble. Si se van a utilizar, deben ser definidas cuando se men-
cionen por primera vez. No deben aparecer abreviaturas en el
titulo.
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ARTiCULO DE REVISION:

Comprenden una amplia y completa revision o “puesta al
dia” acerca de un tema de importancia. Ofrece al lector inte-
resado una informacion condensada sobre un tema, realiza in-
terpretaciones y adelanta explicaciones en topicos médicos.

La extension de los articulos de revision no debe ser
mayor de 4000 palabras, excluyendo resimenes, tablas, figu-
ras y referencias.

El articulo requiere de al menos, 40 referencias, de las
cuales el 50% debe ser de los wltimos cinco afios. En caso de
que esto no sea posible, deben especificarse las razones (topi-
cos muy poco frecuentes o muy poco investigados previa-
mente). El texto debera expresar con claridad las ideas a ser
desarrolladas, y tratard de transmitir un mensaje util para la
comprension del tema central del articulo de revision.

Las secciones basicas del articulo de revision son: pagina
inicial, resumen no estructurado (en espafiol y en inglés), in-
troduccion, texto, referencias.

Estructura del texto puede variar de acuerdo al alcance
del mismo. Asi, por ejemplo, en una revision descriptiva de
una enfermedad, la secuencia mas apropiada es: introduc-
cion, etiologia, patogenia, manifestaciones clinicas, hallaz-
gos de laboratorio, tratamiento, prevencion o prondstico. Si
se va a revisar s6lo un aspecto, por ejemplo, el tratamiento
de la enfermedad, el texto tendra las siguientes secciones:
introduccion, tratamiento establecido, nuevas formas de tra-
tamiento, perspectivas terapéuticas. La discusion del tema
también puede plantearse de lo general a lo particular; por
ejemplo, en un nuevo tratamiento, las secciones seran: intro-
duccion, efectos sistémicos del medicamento, efectos en sis-
temas especificos: cardiovascular, renal, neurologico y
otros. El autor o los autores de un articulo de revision deben
plasmar su interpretacion critica de los resultados de la revi-
sion bibliografica con claridad y precision, y dejar siempre
la inquietud sobre aquellos topicos del tema que requieren
mas o mejor investigacion.

CASO CLINICO
El objetivo del reporte de un caso clinico es hacer una con-
tribucion al conocimiento médico, presentando aspectos nue-
vos o instructivos de una enfermedad determinada. Los casos
clinicos considerados usualmente para un informe son aque-
llos que cumplen alguna o varias de las siguientes condiciones:
* Estan relacionados con una enfermedad nueva o poco fre-
cuente.
Muestran alguna aplicacion clinica importante.
* Ayudan a aclarar la patogénesis del sindrome o de la en-
fermedad.
* Muestran una relacion no descrita previamente entre dos
enfermedades.
* Describen una complicacién de algin tratamiento o far-
maco.
* Dan ejemplo de un enfoque practico o novedoso para el
diagndstico y el manejo de una enfermedad.
Representan aspectos psicosociales esenciales en el enfo-
que, manejo, o prevencion del problema o enfermedad.
Algunos casos clinicos son ilustrativos de sindromes co-
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munes, los cuales no son todavia muy reconocidos por el mé-
dico o el profesional de salud; pueden ilustrar también algiin
sindrome de baja prevalencia pero de gran importancia, o pue-
den emplearse para la ensefianza de alguna area de la medicina
o de la salud.

La extension de los reportes de casos clinicos no debe ser
mayor de 1500 palabras, excluyendo Resumen, Summary, ta-
blas, figuras y referencias.

Las secciones basicas del reporte del caso clinico son: re-
sumen (en espafiol e inglés), introduccion, presentacion del
caso, discusion y referencias.

El resumen debe tener entre 100 y 150 palabras. Debe des-
cribir los aspectos sobresalientes del caso y por qué amerita ser
publicado. La introduccién da una idea especifica al lector del
topico que representa el caso clinico y sustenta con argumen-
tos (epidemioldgicos o clinicos) el por qué se publica, su jus-
tificacion clinica o por sus implicaciones para la salud publica.

La presentacion del caso es la descripcion cronolédgica de
la enfermedad y la evolucion del paciente. Ello incluye la
sintomatologia, la historia clinica relevante, los resultados de
examenes o pruebas diagnosticas, el tratamiento y la evolu-
cion. Si se utilizan pruebas de laboratorio poco usuales se
deben incluir los valores normales entre paréntesis. Si se
mencionan medicamentos se debe usar el nombre genérico y
las dosis utilizadas.

En la discusion se hace un recuento de los hallazgos prin-
cipales del caso clinico, se destacan sus particularidades o con-
trastes. Se debe sustentar el diagnodstico obtenido por el autor
con evidencia clinica y de laboratorio, y las limitaciones de
estas evidencias. Se debe discutir como se hizo el diagndstico
diferencial y si otros diagnosticos fueron descartados adecua-
damente. El caso se compara con otros reportes de la literatura,
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sus semejanzas y sus diferencias. Aqui esta implicita una revi-
sion critica de la literatura sobre otros casos informados. Se
mencionan las implicaciones clinicas o sociales del caso o pro-
blema presentado. Generalmente hay al menos una conclusion,
donde se resalta alguna aplicacion o mensaje claro relacionado
con el caso. No se deben hacer generalizaciones basadas en el
caso o casos descritos.

CARTAS AL EDITOR

El Comité de Redaccion, recibe cartas de lectores que quie-
ran expresar su opinion sobre trabajos publicados. Estas deben
tener una extension maxima de 500 palabras y deben acompa-
fiarse de las referencias que fundamenten sus opiniones. Seran
enviadas a los autores de los trabajos y publicadas ambas
segun decision del Comité Editorial.

GUIAS DE MANEJO CLINICO

Las Guias de Manejo Clinico son un conjunto de instruc-
ciones, directrices o recomendaciones, desarrolladas de forma
sistematica, cuyo proposito es ayudar al personal de salud y a
los pacientes a tomar decisiones sobre la modalidad de asisten-
cia médica mas apropiada y actualizada en presencia de cua-
dros clinicos especificos

Estas guias pueden obtenerse a partir de las conclusiones
de los consensos convocados periddicamente por la Sociedad
Venezolana de Puericultura y Pediatria, en los cuales participan
expertos en el tema a considerar. También pueden ser el resul-
tado de revisiones realizadas por uno 6 mas autores en relacion
a distintos temas de interés pediatrico. En ambos casos, el for-
mato exigido para su publicacion es el de un trabajo de revi-
sion, por lo cual se recomienda seguir las normas especificadas
en la seccion correspondiente.



EDITORIAL

DISURSO COMO EPONIMO )
DOCTOR JESUS EDUARDO MEZA BENITEZ
LXVIII CONGRESO NACIONAL DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA
VALENCIA, SEPTIEMBRE 29 -30 Y OCTUBRE O1DE 2022

Estimadas autoridades de la Sociedad Venezolana de
Puericultura y Pediatria, de las Municipalidades de
Naguanagua y San Diego, de las Instituciones Universitarias
del Estado Carabobo, de la Asamblea Nacional de Medicina,
mi muy apreciada Doctora Jacqueline Parra Nifio, que ha
hecho la presentacion o Semblanza de mi persona y a todas
las personas que se dignan acompafiarnos en el dia de hoy. Mi
respeto y gratitud hacia todos ustedes

Luego de este saludo respetuoso a todas las personalida-
des que han hecho posible la realizacion de este Congreso,
quiero expresar, mi admiracion a la Junta Directiva Central y
a quien haya realizado la configuracion del afiche, que publi-
cita nuestro congreso, donde aparece la foto de Katiel, foto
ganadora del concurso promovido por la Junta Directiva
Central de nuestra Sociedad y quien lamentablemente fallecio
en nuestra Valencia, victima de fallas multiorganicas secun-
darias a un COVID largo; su tia, la Doctora Miriam Oduber,
supo captar para la eternidad familiar y mia, el cuerpo de esa
hermosa criatura y el ambiente, en una bellisima combina-
cion de colores que unen mar y cielo, colocando lo terrenal,
de unas matas de coco, para que la dulzura de un angel son-
riente con cara de nifla, hija de la mezcla de nuestra
Venezolanidad, con crespos amarillos al viento playero falco-
niano, mostrando en la amplitud de sus brazos, cuan grande
es el universo y cuan bello puede ser si lo vivimos con la son-
risa, alegria, estabilidad en la tierra o en el aire, como angel
que es, con una gran seguridad y confianza, en quienes com-
partian con ella en ese momento. Asi como también, en el
lado izquierdo inferior el sello o distintivo de la SVPP funda-
da en 1939.

Luego de ese bello momento captado por la Doctora
Miriam Oduber, en foto viviente de un verdadero angel terre-
nal, no como los que pedia y rogaba Andrés Eloy Blanco po-
éticamente, que se los pintaran! Aqui tienes Poeta, un Angel
Venezolano, fotografiada en Adicora, quizas ya la conoces; o,
quiza no, ya que debe estar en el Empireo, que parece ser el
sitio donde esta Dios con sus angeles! ;Pero, quien hizo que
luego llegase la Pandemia del COVID-19 y transformar en
tristeza ese bello rostro?, y unir a todo cuanto pasaste, el dolor
de familiares y médicos ante lo imposible de salvar la vida de
esa criatura, expresion genuina de la belleza de los niflos, sin
odios, resentimientos ni avaricias, con un cerebro impoluto

ante lo que es la maldad humana. Se nos fue Katiel a cumplir
su labor de guia de todos los nifios, desde ese dia y por siem-
pre, para aquellos que han de seguir, o seguiran su camino
hacia Dios, porque no puede existir otro sitio donde un nifio
no reciba el amor y el descanso eterno.

El COVID-19 no ha causado muchas muertes en niflos
mundialmente, pero parece que necesitaba dejar una huella
eterna en Venezuela y nos llevo a Katiel para sembrar su ros-
tro, en el hipocampo de los Pediatras Venezolanos, por inter-
medio de la mirada y ejecucion de esa foto de la Doctora
Miriam Oduber. Un abrazo grande y sentido para todos los fa-
miliares y para todos ustedes.

Para mi que no la conoci, queda su imagen grabada por
siempre, como Pediatra y miembro de la Sociedad de
Pediatria fundada en 1939, afio de mi nacimiento, lo que me
hace verla a ella en ese afiche, como parte muy importante de
mi vida médica, que me hace preguntarme ;he sido amoroso
con los nifios? No importa tu corta edad cuando te fuiste,
guianos Katiel por siempre, has de nosotros, mejores
Pediatras, en el estudio, amor y atencion de los nifios venezo-
lanos.

Hoy es un dia de gratitud, y por ello en primer lugar, doy
gracias a Dios, por brindarme en el tiempo largo ya, de pedia-
tra, la oportunidad de compartir con la Pediatria Nacional -
que son Ustedes - estos dias, que han sido seleccionados para
celebrar el Sexagésimo octavo Congreso Nacional de
Puericultura y Pediatria, para lo cual, el Consejo Nacional de
Pediatria, a sugerencia de pediatras amigos, pediatras ex
alumnos, pediatras Neumologos han sugerido que se discutie-
se, que llevase mi nombre, para identificarlo en el futuro,
como el LXVIII CONGRESO NACIONAL DE PUERICUL-
TURA Y PEDIATRIA “DOCTOR JESUS EDUARDO
MEZA BENITEZ” y asi, fue aceptado; pienso en ello y les re-
pito hoy, lo que les dije a toda la directiva central, junto al
Doctor Huniades Urbina el dia que me participaron la deci-
sion de mi escogencia como Epdonimo - “Estaba cursando 5to
afio de medicina, en mi primera guardia, el primer nifio que
fui a examinar, se puso a llorar y le pregunté a él y a la mama,
(por qué lloras? Yo, no soy tan feo. Y la sefiora me dijo por-
que esta asustado - y a través del tiempo, me he preguntado:
/Quién estaria més asustado? ;El nifio 0 yo?, me he sobre-
puesto a millares de sustos y al salir de ellos, he dado gracias
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a Dios, pero también me ha turbado, y mucho, cuando no he
podido ayudarlos

A mis padres José Manuel y Santiaga, por haberme con-
cebido y traido al mundo, en el pueblo de San Diego de
Alcala, donde junto a mis 10 hermanos, en un compartir de ri-
gurosidad amorosa, forjaron en mis primeros afios de vida, la
estructuracion de mi personalidad y deseos de ser médico.

A Marina, ausente esta noche por problemas de salud,
quien como profesional en dos carreras universitarias, nunca
fue un obstaculo para mis realizaciones como profesional de
la medicina; al mismo tiempo, que concebimos a Eduardo
José, quien nos ha alegrado la vida, junto a Jhoyce Coromoto
Sosa, nos dan, tres nietas Gabriela, Dariangel y Valentina.
Con Gabriela, en su matrimonio con Hernando Ibanez Kan,
sigue creciendo fuera de Venezuela, ambas familias, y nos
traen el hermosisimo regalo de Martin, el bisnieto.

Toda la gratitud que expreso, estaria incompleta, si no
hago énfasis en el pueblo de San Diego, la escuela Queipa,
donde recibi mis primeras lecciones educativas formales de
mi vida. Luego, Valencia en el Liceo Pedro Gual, mis re-
cuerdos de aquellos Sandieganos y Valencianos, no han sido
borrados por el tiempo, conservandose en mi cerebro, como
un anecdotario de mi infancia y adolescencia; pasar luego
“El charco” del lago de Maracaibo en ferry. para hacer lo
que me habia propuesto desde nifio: ser médico y agradezco
a la Universidad del Zulia, cuyo principal motor en ese en-
tonces era Rector magnifico Antonio Borjas Romero, el ha-
bernos aceptado, y la calidad de los profesores que
impartian docencia.

Afios después de mi grado, también fui aceptado para
hacer el Doctorado en Ciencias Médicas, en esa misma
Universidad. Mi gratitud a esa LUZ por siempre-

He dicho que hoy, es dia de gratitud publica, por ello,
viene a mi memoria el Doctor Francisco Castellanos, direc-
tor del Postgrado de Puericultura y Pediatria, a todo el
Hospital de Nifios de Caracas, mil gracias

Al salir al exterior, me adopta como segundo padre el
Doctor Profesor Gunyon Harrison, como Jefe de Servicio y
de Postgrado en Neumonologia Pediatrica del Texas
Children Hospital, y su familia, la esposa Jackeline, quienes
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me ensefiaron la parte Neumonologica en Baylor University.

A todos mis alumnos de Pregrado, Postgrado de
Pediatria y Postgrado de Neumonologia Pediatrica, el agra-
decimiento es mio, por sentir el carifio de todos, cuanto
aprendi de ustedes y cuanto aprendimos juntos.

Mis ahijados de la Promocion de Médicos en 1984, den-
tro de ese bello grupo estd la Dra. Milagros Estopifian,
Presidenta actual de la Filial Carabobo, las promociones de
Pediatras, las de Neumonologia pediatrica y en el afio 2021,
la Promocion de Médicos de la Universidad Roémulo
Gallegos, la cual también me digné colocando mi nombre
como padrino. A todos ustedes, mi mente y corazon les per-
tenece.

Mi esperanza, esta en todo cuanto haran Ustedes por la
medicina venezolana, observo como unos cuantos que han
permanecido en el pais, se han autoimpuesto la ensefianza
de actividades médicas en diferentes hospitales en nuestro
territorio, entre ellos el doctor Huniades Urbina, desde la
SVPP y la ANM, exaltando las actividades de nuestra socie-
dad, cuyas directivas centrales y filiales, logran llegar a los
sitios mas reconditos de nuestra patria.

La pediatria hay que aceptarla como una forma de tran-
quilidad interior, que luego del susto inicial por el nifio en-
fermo y haber logrado como afrontar la afeccion, ocurre
algo que lo entendi poco tiempo después, que una vez se
inicia la resolucion de la afeccion, tu paz interior se va trans-
formando en alegria, en una simpatia o carifio para el nifio
enfermo y para todos los médicos que junto a ti, lograron
que saliera adelante, y que te importa: cargar a ese nifio,
abrazarlo o besarlo. No creo haya otra especialidad médica
donde puedas hacer estas tres cosas.

Esta es nuestra Pediatria, la inigualable especialidad mé-
dica, donde recibes, con todo el carifio que puedas sentir, las
miles de bendiciones que la gente humilde te da, porque es
la tnica forma que tiene para pagarte, y eso nos hace de ver-
dad millonarios interiormente.

Reciban las mias, que es lo unico que tengo para ofrecer-
les, ademas de mi eterno agradecimiento.
Buenas noches.
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RESUMEN

La urolitiasis en nifios y adolescentes es etiologicamente multifactorial, incluyendo bajo volumen urinario o desequilibrio entre factores
promotores e inhibidores de la cristalizacion urinaria. La hipocitraturia es una alteracion bioquimica relacionada con pH urinario acido y
dietas ricas en proteinas o deficientes en frutas y hortalizas. Objetivos: Determinar los valores urinarios de citrato y de algunos
promotores de la cristalizacion (calcio, acido urico y fésforo) en pacientes menores de 18 afios con urolitiasis. Métodos: Se incluyeron
68 pacientes menores de 18 afios con diagnostico de urolitiasis en quienes se realizaron los siguientes estudios: examen general de orina
(muestra aislada), calcio, fosforo, acido turico y citrato (recoleccion de 24 horas), gases venosos, electrolitos séricos y ecosonograma reno-
vesical. En los pacientes hipocitratiricos también se determind la citraturia después de seis meses de tratamiento con citrato de potasio.
Los pacientes se dividieron en dos grupos: Grupo A, pacientes normocitratiiricos y Grupo B, pacientes hipocitraturicos. Resultados:
Cuarenta y tres pacientes (63%) presentaron antecedentes familiares de litiasis. Valores de citraturia (mgs/24hrs): Grupo total:
X:280+108,8; Grupo A: 488,503+112,4; Grupo B: X:169,5+95,2. Se evidencié hipocitraturia en 44 pacientes (64,71%). Alteraciones
asociadas (1/%): acidosis metabolica (23/33%), de los cuales 20 pacientes (87%) tuvieron hipocitraturia; hiperuricosuria (16/23,52%);
hipercalciuria (15/22,05%); hiperfosfaturia (09/13,23%); pH urinario acido (35/51%) y alcalino o neutro (33/49%); pH urinario
persistentemente acido (18/41%). En 28 pacientes (41,17%) se encontraron alteraciones metabolicas mixtas. Conclusiones: La
hipocitraturia se encontré en mas de la mitad de los pacientes estudiados y se asocié de manera significativa con otras alteraciones
metabolicas litogénicas. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 3-8

Palabras clave: Urolitiasis; Calculos; Citraturia; Litogénesis.
CITRATURIA IN PEDIATRIC PATIENTS WITH UROLITHIASIS

SUMMARY

Urolithiasis in children and adolescents is etiologically multifactorial, including low urinary volume or imbalance between urinary
crystallization promoting and inhibiting factors. Hypocitraturia is a biochemical alteration related to urinary acid pH and diets high in
protein or low in fruits and vegetables. Objectives: To determine urinary values of citrate and crystallization promoters (calcium, uric acid
and phosphorus) in patients less than 18 years of age with urolithiasis. Methods: Sixty-eight patients under 18 years of age with a diagnosis
of urolithiasis were submitted to the following studies: urinalysis (isolated urine sample), calcium, phosphorus, uric acid and citrate (24-
hour collection), venous gases, serum electrolytes and abdominal ultrasonogram. In hypocytraturic patients, citraturia was also determined
after six months of treatment with potassium citrate. Patients were divided into two groups: Group A, normocytraturic patients, and Group
B, hypocytraturic patients. Results:. Forty-three patients (63%) had a family history of urolithiasis. Urinary citrate values (mgs/24hrs): Total
group: X:280+108.8; Group A: 488,503+112.4; Group B: X:169.5£95.2. Hypocitraturia was observed in 44 patients (64.71%). Associated
alterations (n/%): metabolic acidosis (23/33%), of which 20 patients (87%) had hypocitraturia; hyperuricosuria (16/23.52%); hypercalciuria
15/22.05%; hyperphosphaturia 9/13.23%; urinary acid pH (35/51%) and alkaline or neutral (33/49%); persistently urinary acid pH
(18/41%). Mixed metabolic alterations were found in 28 patients (41.17%). Conclusions: Hypocitraturia was found in more than half of
the patients and was significantly associated with other lithogenic metabolic alterations. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 3 - 8

Keywords: Urolithiasis; Calculus; Citraturia; Lithogenesis

ARTICULO ORIGINAL

INTRODUCCION

El citrato es un acido tricarboxilico débil, cuyos niveles
plasmaticos son bajos. La mayoria del citrato plasmatico se
encuentra en forma de anion trivalente (citrato-3) y su con-
centracion practicamente no varia con los cambios del pH (1).
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En la orina actiia como un potente inhibidor de la agregacion
de cristales preformados de Oxalato de Calcio (OxCa), espe-
cialmente la especie trivalente. Se une a la superficie de los
cristales y forma un complejo OxCa-citrato, impidiendo su
agregacion (1,2). El 90% del citrato se filtra libremente por
el rifion, el 65-90% se reabsorbe a nivel del tibulo contorne-
ado proximal y el resto se excreta en orina. La reabsorcion del
citrato en la membrana apical de la célula tubular es activa en
80%, es sodio dependiente, electrogénica, altamente pH de-
pendiente y especifica para los intermediarios del ciclo de
Krebs, incluyendo al citrato (1,2). Veinte por ciento del citrato
ingerido se elimina por via renal y su metabolismo hepatico
consume protones y genera bicarbonato (1,2). La hipocitratu-
ria fue diagnosticada por primera vez en dos pacientes en
1934, y fue Howard en 1954, quien primero utilizo el citrato
de potasio como agente alcalinizante para el tratamiento de la
litiasis renal. En forma aislada o asociada a otras alteraciones
metabdlicas se ha hallado en mas del 20% de pacientes litia-
sicos. Su variabilidad en frecuencia oscila entre el 19% y el
63% de los casos (1,3-7).

Tipos de hipocitraturia: Hipocitraturia idiopatica:
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Alteracion en el gen del cotransporte Na/Cit a nivel apical; al-
teracion en la regulacion intracelular del citrato (actividad
ATP citrato-liasa) (2). Hipocitraturia secundaria: debido a aci-
dosis tubular distal completa e incompleta, enfermedades in-
flamatorias del intestino, hipopotasemia, dieta hiperproteica,
excesiva ingesta de sodio, hiperaldosteronismo primario por
la hipopotasemia cronica y expansion de volumen sodio de-
pendiente, infeccion urinaria provocada por la degradacion
del citrato por enzimas bacterianas, medicamentos (tiazidas,
acetazolamida, topiramato). Los IECAS disminuyen la excre-
cion de citrato en ratas y humanos (1,5,8-11).

La hipocitraturia, definida por una excrecion menor a 320
mg/dia, es muchas veces una condicion genética. Es obvia la
asociacion de las alteraciones metabolicas como la hipocitra-
turia con la presencia de la litiasis renal; sin embargo es poca
la frecuencia con la que se solicita la determinacion de citrato
urinario en la rutina de laboratorio, siendo subdiagnosticada
en muchas oportunidades. La determinacion oportuna de las
cifras de citraturia constituye una herramienta efectiva y de
simple manejo para la deteccion de las causas metabdlicas de
la litiasis renal, entre las cuales las mas frecuentes son la hi-
percalciuria, la hipocitraturia, la la hiperuricosuria y la hipe-
roxaluria (1,5,12-17). La principal importancia de realizar el
diagnostico de la hipocitraturia radica en evitar la persistencia
de la litiasis renal en el tiempo, y con ello las complicaciones
futuras implicitas de tal patologia. Es de vital relevancia se-
fialar que la intervencion efectiva de la identificacion de los
factores susceptibles permitiria disminuir la incidencia y las
complicaciones de dicha patologia (2,5,6,13). La litiasis renal
requiere de investigaciones para identificar las condiciones
médicas subyacentes y otras anomalias metabdlicas predispo-
nentes. Los resultados de estas investigaciones se utilizan
para guiar el tratamiento preventivo. En los ultimos afios el
citrato ha recibido gran interés en el estudio de la litiasis
renal, principalmente por su potente accion inhibidora de la
cristalizacion de las sales de calcio. En la actualidad es el in-
hibidor no organico mejor estudiado (18,19).

El aporte de sales de citrato es beneficioso al aumentar el
citrato urinario por la carga alcalina que provoca, corrigiendo
asi la hipocitraturia (16,18). Existen alimentos que aumentan
la excrecion de citrato, tales como las frutas citricas (naranja,
limoén, lima y tomate). Se prefiere la sal de potasio para evitar
el aporte de sodio, que presenta un efecto favorecedor de la
litogenésis; otra ventaja del citrato de potasio es que puede
corregir o prevenir la hipokalemia (20-22,23). El objetivo del
presente estudio fue determinar los valores de citraturia en
pacientes pediatricos con urolitiasis evaluados en la consulta
nefrologica entre noviembre 2017 y agosto 2018, y relacio-
narlos con factores de riesgo como pH urinario y sérico, otras
alteraciones metabdlicas y antecedentes familiares de litiasis.

METODOLOGIA

El tipo de estudio fue prospectivo, de corte transversal,
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con una poblacion inicial de 100 pacientes menores de 18
afios con urolitiasis documentada. La muestra fue probabilis-
tica de 68 pacientes que cumplieron los criterios de selec-
cion. Todos acudieron a la consulta de Nefrologia en el
Centro de Especialidades Pediatricas “Dr. Sixto Espinoza”
Lecheria. Edo Anzoategui, desde noviembre 2017 hasta agos-
to 2018. Se incluyeron pacientes de uno y otro sexo en gru-
pos etarios de preescolares, escolares y adolescentes con litia-
sis renal. En todos los pacientes se realizaron los siguientes
estudios: examen general de orina en una muestra aislada,
calcio, fosforo, acido urico y citrato en una recoleccion de 24
horas, gases venosos, electrolitos séricos y ecosonograma
reno-vesical. Se obtuvo la firma del consentimiento informa-
do por parte de los representantes de los pacientes involucra-
dos en el estudio. Se llen6 un formulario de recoleccion de
informacion disefiado especialmente para la realizacion de la
investigacion. En lo que respecta a la orina de 24 horas, los
valores de calcio, fosforo, acido urico, se expresaron en
mg/kg/dia y los de citrato en mg/dia. Segun los valores nacio-
nales e internacionales para estas alteraciones se definio:
Hipercalciuria: calcio urinario mayor de 4 mg/kg/dia; hiperu-
ricosuria: acido Urico urinario mayor de 12 mg/kg/dia; hiper-
fosfaturia: fosforo urinario mayor a 15 mg/kg/dia e hipocitra-
turia: citrato urinario menor a 350 mg/24 horas (1-3, 24, 25).
Estos examenes fueron repetidos a los 6 meses de iniciado el
tratamiento con citrato de potasio. Los pacientes se clasifica-
ron en dos grupos: Grupo A, pacientes con normocitraturia y
Grupo B, pacientes con hipocitraturia.

Criterios para clasificar la litiasis. Ultrasonograficamente,
los calculos renales se dividen en menores (microlitiasis) o
mayores a 5 mm (litiasis). Para la tabulacion de los datos ob-
tenidos se utilizo el programa Excel 2010 de Microsoft
Office®. Para el analisis estadistico se utilizaron los progra-
mas Epi.info para Windows en inglés y Statgraphics version
18.1. Como prueba estadistica para calcular asociacion entre
variables se utilizd el Test Exacto de Fisher, considerando
como significativa toda asociacion con un p valor <0,05.

RESULTADOS

La tabla 1 conjuga los datos demograficos y las caracte-
risticas clinicas de la poblacion estudiada. Se estudiaron 68
pacientes, 35 del sexo femenino y 33 del sexo masculino.
Las edades fueron: pre escolares (menores de 6 afios): 23
casos (34%), escolares (6 a 10 afios): 24 casos (35%) y ado-
lescentes (10 a 17 afios): 21 (31%). En 44 de los 68 pacien-
tes estudiados (64,71 %) se evidencid hipocitraturia como
causa de urolitiasis.

Se observo una diferencia estadisticamente significativa
entre la citraturia de ambos subgrupos (p-valor 0,011).
Predomino la hipocitraturia en los pacientes de edad escolar:
39%, seguido de pacientes en edad preescolar: 36% y menor
en los adolescentes: 25% (Tabla 2).

Las alteraciones metabolicas asociadas encontradas fue-




Tabla 1. Datos demograficos y caracteristicas clinicas
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ron: alteraciones mixtas (hi-

Variable Grupo A Grupo B p- peruricosuria con hipercal-
Normocitraturia Hipocitraturia valor ciuria o con hiperfosfaturia)
n % n % n % en 28 pacientes (41,17%). El
68 100 24 35,39 44 64,71 resto presentaba alteraciones
Grupo etario de ;m solo pa.rémetro. 1211 23
Pre-escolares 23 33,82 7 29,17 16 36,36 de los 68 Pa01§nte§ (33%) s;e
Escol o4 3529 . 2 17 17 38,64 documenté acidosis metabo-
scolares ’ ’ ’ lica compensada y de estos,
Adolescentes 21 30,88 10 41,67 11 25,00 0,360 20 casos (87%), presentaban
Masculino 33 48,53 12 50 21 47,73 hipocitraturia. Respecto al
Femenino 35 51,47 12 50 23 52,27 1,000 pH urinario, 35 pacientes
Acidosis metabolica 23 33,32 3 12,50 20 86,96 0,005  mostraron pH 4cido y 33 pH
pH urinario alcalino o peut.ro. Del' grupo
Acido 35 5147 17 7083 18 40,91 con tpH uano Spems,tentte'
mente acido, acientes

Alcalino 33 48,53 7 29,17 26 59,09 0,016 o pac
(51%) mostraron hipocitratu-
Antcedentes fam. ria. A menor valor de la citra-
de litiasis 43 63,24 13 54,17 30 68,18 0,188 turia se observaron valores
Alteraciones metabolicas: menores de pH urinario, sin
Hipercalciuria 15 22,05 07 29,16 08 18,18 0,601 correlacion estadisticamente

Hiperuricosuria 16 2352 03 1250 13 2054 1,000  significativa (Tabla2).

Hiperfosfaturia 09 1323 02 833 07 1590 0444 Lf‘js es;‘édlo? d‘f u“ratso‘
Mixtas 28 4117 12 50,00 16 3636 0500 o srald abdomiia’ Mosta-
o ron que la microlitiasis fue
Litiasis 31 45,59 7 29,17 24 54,55 mas frecuente que la litiasis.
Microlitiasis 37 54,41 17 70,83 20 45,45 0,073 Analizando el grupo con hi-
Citraturia inicial 147,45 185 281,36 270,10 429,25 pocitraturia se aprecia un

Control 6 meses 342,00 215

511,32 488,50 665,00 <0,0001

alto porcentaje de calculos

Tabla 2. Categoria segun los valores de citrato
en orina 24 horas.

CATEGORIA n % Citraturia (mg/kg/dia)
X Desv.Standard
GRUPO A
Normocitraturia 24 35,39 488,503 +112,4
GRUPO B
Hipocitraturia 44 64,71 169,5 +95,2
TOTAL 68 100% 280 108,8
1000
[72] ! A
o 800 Figura 1.
3 Comportamiento
& 600 de la citraturia
‘g (mg/24h)
P después de
5 400 seis meses de
§ tratamiento con
5 200 : citrato de potasio
0 W] PREPEEE BT L
0 200 400 600 800

Citraturia inicial

mayores a Smm, aunque la
correlacion no fue estadisticamente significativa (p-valor
0,073) (Tabla 3).

En 43 (63,23%) pacientes se evidenciaron antecedentes
familiares, 30 de ellos hipocitrataricos y 13 normocitraturi-
cos. No se encontrd diferencia estadisticamente significativa
(p =0,188) (Tabla 4).

Se observo un incremento significativo de la citraturia des-
pués del tratamiento, siendo el menor porcentaje de un 113,8%
con un maximo de 5000% del valor inicial. La media de la ci-
traturia pre tratamiento fue de 280,58 mg/24hrs y de
544,15mg/24hrs post-tratamiento (p<0,0001) (Figura 1).

DISCUSION

Los resultados obtenidos en la presente investigacion
muestran la existencia de hipocitraturia en mas de la mitad de
los pacientes con urolitiasis, lo cual coincide con diferentes
investigaciones, tanto en adultos como en nifios. El resto de
los pacientes presentd alteraciones de un solo parametro indi-
cativo de alteraciones metabolicas, en menor proporcion a las
alteraciones mixtas. Villanueva y colaboradores en México y
también Ramirez y colaboradores en Venezuela publicaron
estudios en adultos reportando una incidencia de hipocitratu-
ria de 62,3% y 93% respectivamente (20,21). Guillen en
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Tabla 3. Distribucion de litiasis y microlitiasis
en pacientes normocitraturicos e hipocitraturicos

Grupo A Grupo A
(Normaocitraturicos) (Hipocitraturicos)
n % n %

Microlitiasis
37(54,5 %) 17 45,9 20 54,1
Litiasis
31(45,5 %) 7 22,6 24 77,4
Total 24 44

Tabla 4. Relacion de la citraturia
y antecedentes familiares de litiasis

Antecedentes familiares de litiasis

GRUPO/CITRATURIA S| NO TOTAL
13 11 24
A/Normocitraturia
54,17% 45,83% 100,00%
30 14 44
B/Hipocitraturia
68,18% 31,82% 100,00%
68
TOTAL 43 25 100,00%

Paraguay la report6 en un 34% de la poblacion pediatrica con
urolitiasis (12,22).

En los nifios la hipocitraturia se describe entre las altera-
ciones metabolicas que promueven la litiasis renal y tiene una
frecuencia variable de acuerdo a la poblacion de referencia.
India, Turquia, México y Venezuela muestran una alta preva-
lencia (1,4,6,23). Medina en el afio 2009 sugiere estudiar la
hipocitraturia como causa de urolitiasis, ya que su estudio
sobre litiasis resulto incompleto por carecer de este dato (22);
refiere ademas que en la ciudad de Yucatan (México) el
61,5% de los nifios tiene hipocitraturia como factor de riesgo
para urolitiasis. De tal evidencia se desprende la importancia
de detectar dicha patologia antes de que sus complicaciones
ocasionen problemas de salud renal en etapas posteriores de
la vida (22). Resulta imprescindible realizar la evaluacion
metabolica de los pacientes litiasicos considerando valores de
referencia establecidos para cada region y grupo etario, ya
que la superficie corporal y el gasto urinario es diferente.

Es del conocimiento médico que este parametro es poco
estudiado, probablemente por el alto costo que representa su
medicion, de alli que la poblacion fue tomada de una consulta
nefrologica privada. Los escolares representaron el mayor
porcentaje y el sexo femenino fue el mas afectado, similar a
lo reportado por Guillen (12). El porcentaje de pacientes con
urolitiasis e hipocitraturia del presente estudio fue muy simi-
lar al reportado por Villanueva y colaboradores en Yucatan,
Meéxico, quienes encontraron una prevalencia de 63,6% de
los casos. Dado que Yucatan es un area endémica de litiasis,
podria pensarse que la hipocitraturia sea el factor principal
causante de la urolitiasis, aunado a otras alteraciones como la
hipercalciuria e hiperuricosuria, entre otros (20). Ramirez y
colaboradores reportan 93% de casos de hipocitraturia en 100
pacientes adultos con nefrolitiasis en el estado Carabobo,
Venezuela.

Esta patologia se puede presentar sola o asociada con
hasta tres anormalidades bioquimicas de orina y suero (21).
La alta prevalencia de urolitiasis pudiera estar influida por las
altas temperaturas prevalentes durante todo el afio que pue-
den condicionar la disminucion del volumen urinario y la
mayor saturacion de sales en orina. Igualmente, la mayor ex-
posicion a la luz solar se asocia con elevadas concentraciones
sanguineas de vitamina D e incremento de la absorcion intes-
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tinal del calcio. Estas condiciones ambientales, también pro-
pias del estado Anzoategui, Venezuela donde se realizé el pre-
sente estudio, son consideradas como factores de riesgo para
nefrolitiasis. En Latinoamérica la prevalencia oscila entre 1y
5% y en Venezuela en cada centro hospitalario se realizan
entre 45000 y 150000 nuevas consultas de nefrologia al afio
y 13 de cada 1000 ingresos hospitalarios son por nefrolitiasis,
lo que la convierte en la cuarta causa de morbimortalidad
renal del pais. Los estados mas afectados son Zulia, Lara,
Carabobo, Anzoategui, Miranda y Falcon con 160.132 casos
al afio (tasa de 615,7 por 100 000 habitantes) (21,23).

El mayor trastorno metabdlico encontrado en la poblacion
adulta venezolana estudiada fue la hipocitraturia, con una
prevalencia de 93%. Esta supera las cifras reportadas para pa-
ises suramericanos (17-62%), entre ellos Argentina, Brasil,
Colombia, Ecuador, Paraguay y Uruguay, asi como también
la de pacientes espafioles con trasplantes renales (77%) (21).

Sin duda, la mayor prevalencia de hipocitraturia en la
muestra venezolana con litiasis urinaria puede relacionarse,
como ocurre con otras poblaciones del mundo, con factores
genéticos y medio ambientales, los cuales se relacionan con
las grandes variaciones observadas entre paises e incluso
entre grupos poblacionales de un mismo pais (21,23). Las
dietas hiperproteicas y la acidosis metabolica siguen siendo
un factor de riesgo importante para la urolitiasis y la hipoci-
traturia.

Del Valle E y col. publicaron un estudio con 215 pacientes
con litiasis renal, de los cuales siguieron a un subgrupo de 30
pacientes con litiasis recurrente e hipocitraturia. De estos, tres
presentaban acidosis tubular y cinco rifion en esponja; al cabo
de 67.2 meses de seguimiento con una dosis de citrato de po-
tasio entre 30 y 60 mEq/d, observaron una caida de la recu-
rrencia de la urolitiasis del 87% (1). Ettinger y colaboradores
en estudios prospectivos, aleatorios con placebo realizados en
adultos, observo disminucion en la recurrencia del 92% en el
grupo tratado. El porcentaje de remision fue del 72-87 % a los
tres afios, comparado con 20-36% en el grupo que recibio pla-
cebo (17). Tekin y col. consiguieron reducir la recurrencia de
urolitiasis de 0,32 paciente/afio a 0,07 paciente/afio (78%) al
aumentar la citraturia por encima de 320 mg/1,73 m2 al cabo
de 7,2 afios de seguimiento. Estos resultados fueron obtenidos
en 64 nifios con litiasis calcica e hipocitraturia (40 varones y




24 nifias, de 1 a 15 afios), en quienes se logré la normaliza-
cién de los niveles de citraturia con una dosis de citrato de po-
tasio de 1mEq/kg/dia (18). La utilidad de las sales de citrato
de potasio para lograr la reduccion de la recurrencia de uroli-
tiasis también puede aplicarse a los desafios en el manejo de
calculos no calcicos debido a infecciones asociadas o trastor-
nos metabolicos en la edad pediatrica (27).

La presente investigacion demostré que hubo un incre-
mento significativo de la citraturia después de 6 meses de
tratamiento con citrato de potasio, lograndose la duplicacion
de la media para los valores de citrato urinario post trata-
miento. Cabe destacar que se obtuvieron valores muy bajos
al inicio de la investigacién con una mejoria notable post
tratamiento, siendo evidente la utilidad terapéutica de las
sales de citrato de potasio. Un estudio bioquimico especifi-
co, constatando la existencia de hipocitraturia o de pH uri-
nario persistentemente acido, ayudara a una indicacion pre-
cisa del uso de esta sal (1,2,3,18.19). Es importante asegurar
su administracion en dosis adecuadas y evitarla en caso de
existir contraindicaciones.

Las personas con antecedentes familiares de calculos re-
nales presentan un riesgo mayor de formacion de calculos
(riesgo relativo de 2,57) en comparacion con los que no tie-
nen antecedentes familiares (4,6,14,25). La presente investi-
gacion evidencia que la mayoria de los pacientes tienen an-
tecedentes familiares de calculos.

Los pacientes con urolitiasis requieren de investigaciones
para identificar las condiciones médicas subyacentes y otras
anomalias metabolicas predisponentes. Los resultados de
estas investigaciones se utilizan para guiar el tratamiento pre-
ventivo. La profundidad del estudio necesario depende de va-
rios factores, incluyendo la edad, la historia clinica de la per-
sona, el nimero y la frecuencia de los calculos. Una variedad
de factores dietéticos y metabodlicos pueden contribuir o cau-
sar la formacion de litiasis renal. Los factores dietéticos inclu-
yen una alta ingesta de proteinas animales, oxalato y sodio, y
una baja ingesta de liquidos y de productos citricos que con-
tienen potasio (13). Las modificaciones en la dieta deben apli-
carse en todos los pacientes con litiasis renal y consisten en
una elevada ingesta de liquidos, la restriccion de oxalato y de
sodio, una dieta balanceada en proteinas animales y comple-
mentada por una ingesta adecuada de frutas y hortalizas.
Cuando las modificaciones en la dieta no son suficientes para
prevenir la formacion de litiasis o en la presencia de alteracio-
nes metabolicas importantes, es necesaria una intervencion
farmacologica especifica (18-22).

Se recomienda solicitar la determinacion de citrato uri-
nario a todo paciente con urolitiasis, cuyos valores de cal-
cio y acido Urico urinarios sean normales. Asimismo debe
vigilarse la citraturia en pacientes con acidosis metabolica
en vista de ser un factor predisponente para la hipocitratu-
ria. En nifios sanos se recomienda fomentar dietas normo
proteicas, normo sodicas, con ingesta adecuada de agua,
frutas y hortalizas con el fin de disminuir los riesgos para

Citraturia en pacientes pediatricos con urolitiasis
hipocitraturia y litiasis renal.
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RESUMEN

El maltrato infantil (MI) es considerado actualmente una problematica de salud publica, cuya magnitud y consecuencias contribuyen para
cerrar el circulo de miseria colectiva en Latinoamérica. Es un problema médico-socio-legal que parte del desconocimiento de sus
caracteristicas, causas y consecuencias y del marco juridico que le respalda. Se desea describir las caracteristicas del conocimiento
materno sobre indicadores de MI. Métodos. Se realizé un estudio observacional, transversal, tipo encuesta aplicada a madres de pacientes
pediatricos evaluados en la consulta externa al Hospital Universitario de los Andes, en Mérida -Venezuela, durante el periodo enero a
noviembre 2021. Resultados. El universo poblacional estuvo constituido por el 10% de los pacientes que acuden mensualmente a este
centro asistencial. Participaron 150 madres en su mayoria entre 20 y 34 afios de edad, con alto nivel educativo, pertenecientes a familias
biparentales y la mayoria con empleos extradomiciliarios. Se establecio que el medio de difusion de informacion sobre MI son los medios
audiovisuales. El conocimiento es adecuado con puntuaciones medias-altas en indicadores como reconocimiento de situaciones de MI,
conductas a seguir y consecuencias sociales y con puntuaciones medias bajas al identificar el perfil del nifio maltratado y sus causas,
resultando una pobre e inadecuada identificacion de indicadores globales. Se reportd que el grupo de madres universitarias con trabajo
extradomiciliario es el mas susceptible de intervencion educativa. Conclusién: El deterioro psicosocial asociado al desconocimiento del
MI obliga la implementacion de intervenciones médica, psicologica, educacional y juridica, que fomenten la responsabilidad individual
y social hacia este fendmeno. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 9- 15

Palabra Clave: Maltrato infantil; abuso infantil; intervencion educativa
INDICATORS OF CHILD ABUSE ACCORDING TO MOTHERS WHO USE A THIRD HEALTH LEVEL HOSPITAL

SUMMARY

Child abuse (CA) is currently considered a public health problem, which magnitude and consequences aggravate the circle of collective
misery in Latin America. It is a medical-socio-legal problem that begins with ignorance of its characteristics, causes and consequences,
and also of the supporting legal framework. The objective of the present study is to describe the characteristics of maternal knowledge
in regard to CA. Methods. An observational, cross-sectional, survey-type study was applied to mothers of pediatric patients attending
the outpatient clinic at the Hospital Universitario de los Andes in Mérida, Venezuela, from January to November 2021. Results. The
population universe consisted of 10% of patients who come monthly to this health center; 150 mothers participated, mostly between 20
and 34 years of age, with a high educational level, belonging to biparental families and with outside home jobs. The survey established
that information dissemination means about CA were the audiovisual media. Knowledge is adequate, with high average scores, in
indicators such as recognition of CA situations, behaviors to follow and social consequences. It is also adequate, although with low
average scores, when identifying the profile of the abused child and its causes. The total scores result in poor and inadequate identification
of global indicators. Mothers with university studies and outside home jobs are the most susceptible to educational intervention.
Conclusion: The psychosocial deterioration associated with the lack of knowledge of child mistreatment requires the implementation
of medical, psychological, educational and legal interventions in order to promote individual and social responsibility towards this
phenomenon. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 9 - 15

Keywords: Child mistreatment, child abuse, Indicators, Educative intervention
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hay en Europa, casi un 10% sufre abusos sexuales, un
23% violencia fisica y un 29% abusos emocionales.
Segtn la OPS-OMS en 2014, el 58% de las nifias y nifios
en América latina y el 61% en América del Norte pade-
cieron de abuso fisico, sexual o emocional. En paises en
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vias de desarrollo es la tercera causa de muerte en nifios entre
uno y cuatro afios y en Venezuela para el afio 2020 se repor-
taron 129.000 casos considerandose ademas, que “las cifras
que se reportan subestiman la verdadera magnitud del pro-
blema” (2-4).

La OMS en el afio 2020 defini6 el maltrato infantil como
los abusos y la desatencion de que son objeto los menores de
18 afios, ¢ incluye todos los tipos de maltrato fisico o psico-
l6gico, abuso sexual, desatencion, negligencia y explotacion
comercial o de otro tipo que causen o puedan causar un dafio
a la salud, desarrollo o dignidad del nifio, o poner en peligro
su supervivencia, en el contexto de una relacion de responsa-
bilidad, confianza o poder. Esta grave problematica tiene
consecuencias que afectan el ajuste emocional, social y con-
ductual de los nifios que lo sufren y se manifiestan en la regu-
lacion emocional, el establecimiento de un apego seguro y el
desarrollo de un si mismo integrado. Ademas, el maltrato in-
fantil causa alteraciones en la salud mental y fisica que per-
duran toda la vida, y sus consecuencias a nivel socio profe-
sional pueden en ultima instancia, desacelerar el desarrollo
economico y social de un pais (3-5).

Considerando el papel estelar que juegan las madres en el
cuidado de los nifios, se desea ahondar en el conocimiento
sobre MI de las madres que acuden con sus menores a los
servicios pediatricos de un hospital de III nivel, a fin de pun-
tualizar las dimensiones blanco para iniciar campaiias de in-
tervencion educativa en estos aspectos, entendiendo que la
atencion temprana y continua a los nifios y a las familias
puede reducir el riesgo de repeticion del maltrato y minimizar
sus consecuencias.

METODOLOGIA

Se realizd un estudio observacional, transversal, analitico
tipo encuesta, aplicada a madres en las salas de espera de con-
sultas externas pediatricas del Instituto Autonomo Hospital
Universitario de Los Andes (IAHULA) en M¢érida —
Venezuela, durante el periodo enero a noviembre de 2021. El
muestreo fue aleatorio simple, consecutivo hasta completar el
10% de las consultantes mensuales.

Previo consentimiento informado y realizacion de prueba
piloto, se solicitd a las participantes que respondieran a una
ficha con aspectos demograficos y fuentes de informacion
sobre el tema y una encuesta mixta de respuestas dicotomi-
cas y de seleccion multiple, estandarizada y validada previa-
mente por tres expertos quienes evaluaron el conocimiento
materno sobre MI con base en la identificacion de indicadores
como: situaciones de MI, causas del MI, perfil del nifio mal-
tratado, repercusion social del M1, recursos legales y conduc-
ta frente a una situacion de MI. Se considerd que existe un
nivel de conocimiento adecuado sobre indicadores de
Maltrato Infantil, si se responde el 80% de las preguntas en
forma correcta, para cada sub-topico.

Con la informacién obtenida se elaboré una base de
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datos con el programa Statistical Package for the Social
Science®, version 11.0 (SPSS®). Para el analisis descripti-
vo de las variables, se elaboraron tablas de frecuencia con
cifras absolutas y porcentajes. Para el analisis inferencial,
se utilizo el estadistico Chi cuadrado de Pearson, con un
nivel de significacion estadistica de p < 0,05; para estable-
cer la asociacion entre variables.

RESULTADOS

Se invito a participar en el estudio a 150 madres que asis-
tian con sus hijos a la consulta externa de especialidades pe-
diatricas, en edades comprendidas entre 20 y 27 afios en un
38,7 % (n. 58); 28 a 34 aflos en un 24,7% (n.37) y madres ma-
yores a 35 afios: 23,3% (n.35). Las propositos exhibieron un
nivel de instruccion de predominio universitario en un 39,3%
(n.59), seguidas del grupo con estudios de secundaria com-
pleta y/o de técnico superior en un 34% (n.37); procedian en
un 68% (n.102) del medio urbano, y se desempefiaban en tra-
bajos extra domiciliarios en un 58% (n. 87). Las encuestadas
formaban parte de familias biparentales nucleares en un
59,3% (n. 89), seguida de monoparental materna en un
30,7%(n.46). El fenomeno de hacinamiento se registro solo
en 19,3% de los hogares de las encuestadas (Tabla 1).

La principal fuente de informacion sobre el MI, estuvo re-
presentada por los medios audiovisuales e impresos (TV,
Radio, Redes sociales, Revistas y libros), en un 57,4%. Solo
un 6% refirio recibir informacion del personal de salud y un
15,9% no distinguio esta informacion (Figura 1).

Al consultar a las madres propdsito sobre situaciones re-
lacionadas con MI, se reportd que el 96, 7% (n.145) recono-
ci6 el abuso sexual en cualquier ambito como MI, seguido de
“Insultos y rechazos al nifio” (96%; n.144) y en tercer lugar,
conductas negligentes como no alimentar a su hijo adecuada-
mente (91,3%; n.137) no llevarlo a la escuela y la omision de
asistencia médica en situacion de enfermedad. El castigo fisi-
co ocupo el 4to. lugar con 88,7% (n. 133) (Tabla 2).

En cuanto al origen del MI, se identificaron como causa-
les: la relacion de padres maltratados e hijos maltratados en
un 89,3% (n. 134); mala relacion entre padres e hijos en un
88,0% (n.132); mala relacion entre los padres en 84,7%
(n.127); hijos no deseados en un 84,0% (n. 126), nifios mal-
formados o enfermos en un 70,7% (n.106); y patrones cultu-
rales en el manejo de limites en un 67,3% (n. 101). Otras
asociaciones causales identificadas en menor proporcion fue-
ron problemas econdémicos, problemas sociales (alcoholismo,
drogas, marginalidad), trastornos psiquiatricos de los padres y
problemas de conducta del nifio.

Dentro de las consecuencias del MI identificadas por las
madres se reportan: en primer lugar, la Delincuencia con
94,7% (n. 142); seguido por Fracasos afectivos-divorcios en
un 93,3% (n.140); Resentimiento social en 88,0% (n. 132) y
estancamiento econdmico en un 82,7% (n.124).

Asi mismo se consulto a las madres sobre las caracteristi-




cas particulares que permiten identificar a un nifio victima de
MI, sefialandose en primer lugar con 94% (n. 141) de res-
puestas afirmativas “moretones en el nifio”, seguido por la in-
asistencia injustificada a la escuela (90,0%; n.135) y, en tercer
lugar con 88,7% (n.133) para la tendencia autoagresiva.
También se identificaron como estigmas de MI., los proble-
mas de conducta con un 87,3% (n 131); retraso en el aprendi-
zaje escolar (84%; n.126); embarazo precoz y nifio que traba-
ja (82,66%; n.134).

Tabla 1. Caracteristicas Sociodemograficas
de la poblacion estudiada
Frecuencia

Indicadores de maltrato infantil segin madres usuarias de un hospital de tercer nivel

Con relacion a la conducta a seguir frente a una situacion
de M1, el 97,3% (n. 146) de las madres harian una denuncia
ante la policia o llamarian a la policia, 88,7% (n.130) de las
mismas notificarian a los padres o tutores de los nifios lo que
esta sucediendo, y 84% llevarian al nifio al médico. Son reco-
nocidos como recursos legales que sancionen el MI, con un
82,0% (n.123) la Ley Organica para la Proteccion de Nifio,
Nifa y Adolescente (LOPNNA, 2007), seguido de un 9,33%
(n.14) que reconoci6 respaldo en la LOPNNA, Codigo Civil

y Constitucion Nacional. El 8,7% (n.13) desconocia
los recursos legales al respecto.
Se reportd un conocimiento adecuado con pun-

Variables RETILCICEREEY (aciones medias altas en topicos como reconoci-

Edad materna (anos) miento de situaciones de MI (83,3%; n.125), con-

<19 20 13,3 ductas a seguir en situacion de MI (86%; n.129) y

20a27 58 38,7

28 a 34 37 247

>35 35 23,3

Nivel de instruccion

Analfabeta 8 53

Primaria 22 14,7

Secundaria incompleta/técnico inferior 37 24,7

Secundaria completa/técnico superior 24 16,0

Universitaria 59 39,3

Procedencia

Urbana 102 68,0

Rural 48 32,0

Lugar de trabajo _ o

Intradomiciliario 63 42,0 GG ULl

Extradomiciliario 87 58,0 Desconoce

Tipo de familia

; Docentes

Biparental nuclear 89 59,3

Monoparental materna 46 30,7 W Familiares-comunidad

Monoparental paterna 5 3,3 Personallsanitario

Extensa 10 6,7

Hacinamiento Figura 1. Fuentes de informacion

Presente 29 19,3 sobre maltrato Infantil segin madres

Ausente 121 80,7 encuestadas

Tabla 2. Situaciones identificadas como maltrato infantil por la poblacion estudiada
Situaciones Identificada No Identificada No contesta
Frecuencia Porcentaje Frecuencia Porcentaje Frecuencia Porcentaje

No. % No. % No. %

Abuso sexual en cualquier ambito 145 96,7 5 3,3 0 -

Insultos y rechazos al nifio 144 96,0 6 4,0 0 -

No alimentar a su hijo adecuadamente 137 91,3 12 8,0 1 0,7

No llevarlo a la escuela 134 89,3 16 10,7 0 -

No brindar asistencia médica en caso

de enfermedad 134 89,3 13 8,7 1 2,0

Golpear al nifio ante una mala conducta 133 88,7 16 10,7 1 0,7

No bafar ni cepillar los dientes del nifio 130 86,7 19 12,7 1 0,7

Exceso de medicamentos y tratamientos 119 79,3 30 20,0 1 0,7

No proveer al nifio de ropa adecuada 13 75,3 35 23,3 2 1,3

ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA 2023; Vol 86 (1): 9-15

11



Indicadores de maltrato infantil segin madres usuarias de un hospital de tercer nivel

Tabla 3. Nivel de conocimiento sobre Maltrato Infantil global repercusiones sociales del MI

y por sub-tépicos de valoracion (90%; n.135), y con puntuaciones

De acuerdo con la Identificacion de situaciones de MI Frecuencia Porcentaje = medias bajas al identificar el per-

Adecuado 125 83,3 fil del nifio maltratado (68%;

Inadecuado o5 16.7 n.102) y sus causas (§6,7%, n. 85)

resultando un conocimiento glo-

Total 150 100,0 bal inadecuado en 61,3% (n. 92)
De acuerdo con el Reconocimiento de causas de MI de las encuestadas (Tabla 3).

Adecuado 85 56,7 Al relacionar el nivel de cono-

Inadecuado 65 433 cimje(r;to mat%rno y las variables

Total 150 100,0 sociodemograficas propuestas, se

observo la existencia de una rela-

De acuerdo con la Identificacion de un nifio maltratado cién estadisticamente significativa

Adecuado 102 68,0 entre el conocimiento materno in-

Inadecuado 48 32,0 adecuado y nivel de instruccion

Total 150 100,0 materna (p = 0,004), siendo las

madres universitarias las que

De acuerdo con la Conducta a seguir ante situacion de M menor conocimiento ostentaban y

Adecuado 129 86,0 aquellas cuyo lugar de trabajo era
Inadecuado 21 14,0 extradomiciliario (p = 0,049)
Total 150 1000 (Tabla 4). La asociacion de las

otras variables socio-demografi-

De acuerdo con la Repercusion del MI sobre la sociedad . .
cas estudiadas y el nivel de cono-

Adecuado 135 90,0 cimiento materno sobre MI, no
Inadecuado 15 10,0 fueron significativas.

Total 150 100,0 ,

Nivel de conocimiento global sobre Ml DISCUSION

Adecuado 58 38,7 A nivel mundial el MI ejerce
Inadecuado 92 61,3 un impacto devastador y prolon-
Total 150 100,0 gado en el futuro de los nifios,

nifias y adolescentes haciéndose

Tabla 4. Nivel de conocimiento sobre maltrato infantil sentlr. flo sélo en sus v1ct.1mas, SO
y nivel de instruccién materna y lugar de trabajo también en toda. la sociedad, con
un alto costo social (6). El presen-

te estudio se desarroll6 en una po-

Nivel de conocimiento sobre Ml
Nivel de instruccién

materna Adecuado Inadecuado b blacion materna donde la mitad
N % n % N % de las madres eran menores de 28

Analfabeta 4 6.9 4 4.4 8 53 0027+ afbos, con nivel educativo alto,
o procedencia urbana, familias nu-
Primaria - 6 103 16 17.4 22 14.7 cleares biparentales estructuradas,
Secundaria incompleta/ 8 138 29 31,5 37 24,7 predominantemente catdlicas y

Técnico inferior B
con gran participacion en cuanto a

%gmgasrfpg%?rpleta/ 9 155 15 163 24 160 la evaluacion de conocimientos.
Universitaria 31 535 28 304 59 393 No existe literatura internacional
’ ' 100.0 que describa la situacion de MI en
Total 58 100,0 92 100,0 150 ’ una poblacién similar.
Lugar de trabajo Estas madres reciben informa-
materno cion sobre MI a través de medios
Extra domiciliario 19 32,8 44 47,8 63 42,0 0,049* audiovisuales e impresos en mas
Intra domiciliario 39 67,2 48 52,2 87 58,0 de la mitad de los casos. Es impor-
Total 58 100,0 92 1000 150 100,0 tante destacar que el personal sa-

nitario practicamente no es identi-

“Chi-Cuadrado p<0,05 ficado como fuente de informa-
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cion, debiendo considerarse que quizas el mismo no distinga
el MI como diagndstico y se desaproveche la oportunidad de
contacto con las madres para educar en la materia. Esta obser-
vacion ya fue realizada por Pérez-Rendon y colaboradores (7)
quienes sefialan que el tema de maltrato infantil es poco con-
siderado en los planes de estudio de medicina y sus especia-
lidades, teniendo como consecuencia la omision del diagnos-
tico y la necesidad de educar para prevenir el problema.

De acuerdo con OMS se clasifica el MI en cuatro grandes
dimensiones, las cuales fueron reconocidas por alrededor del
90% de las encuestadas, siendo el abuso sexual per se y el
maltrato psicologico denotado con la presencia de insultos y
rechazo al nifio, las mas frecuentemente reconocidas, segui-
das de situaciones de castigo fisico y negligencia en la aten-
cion del niflo relativas a alimentacion, abrigo, escolarizacion
y asistencia médica de los menores (2-5). Estos hallazgos di-
sienten de lo reportado por Guzman y colaboradores (6) al re-
ferirse al castigo fisico como la situacion de MI mas recono-
cida menospreciandose las otras dimensiones del MI. En
Venezuela la Ley Organica de Proteccion al Nifio, Nifia y
Adolescente es enfatica al respecto, en su articulo 30 reza
“sobre el derecho a un nivel de vida adecuado con garantias
de alimentacion, vestido y vivienda para los menores”; en el
Articulo 32 de la Integridad personal; que habla del buen trato
hacia los menores prohibiéndose castigos fisicos o humillan-
tes y el Articulo 33 de la proteccion contra abuso y explota-
cion sexual (9).

Al abordar los aspectos historicos y teéricos con relacion
al ambito social y familiar del maltrato infantil, multiples au-
tores coinciden en sefalar que las causas de maltrato infantil
son disimiles. Asi circunstancias de maltrato en los ahora pa-
dres, en los cuales el castigo fisico fue el método ideal de en-
sefianza de limites y normas, termina constituyen una im-
pronta cultural que favorece el MI en la prole. Otros aspectos
causales como padres muy jovenes, embarazos no deseados y
desintegracion familiar son escenarios sociales que ofrecen
alta correlacion con situaciones de MI. Estos indicadores
también son identificados en la poblacion estudiada como
causas mas frecuentes de MI. Se ha ratificado en un porcen-
taje muy alto el maltrato de los padres, la mala relacion del bi-
nomio padres-hijos, las disfunciones entre ambos padres con
la consecuente transferencia parental de malestar e intoleran-
cia a los hijos, ademas de la maternidad-paternidad no plani-
ficada (7, 11).

Aproximarse al diagndstico de maltrato infantil requiere
de la identificacion de un conjunto de sintomas de la esfera
fisica y conductual: miedo, ansiedad, depresion, trastornos de
suefio y desordenes alimentarios son frecuentemente reporta-
dos en nifios maltratados, aunado a conductas agresivas,
desafiantes y delictivas que forman parte del circulo vicioso
que tendera a agravarse a lo largo del desarrollo de la victima,
si no son tratados oportunamente (10-14). El 80% de las ma-
dres encuestadas relacionan el MI con la presencia de lesio-
nes fisicas en el nifio (“nifios con moretones”), ausentismo

escolar no justificado o reiterativo y con conductas de tenden-
cia auto agresiva o disruptiva, signos capitales en la esfera
del maltrato fisico, psicologico y por negligencia. Asi mismo,
se sefiala el embarazo precoz y la situacion de “nifio que tra-
baja” como indicadores de MI, tal como es sefialado por la
OMS (1-4).

Con relacion a las consecuencias del MI, en Ia literatura
internacional se describe en un mayor porcentaje sintomas de
la esfera psicoldgica que son padecidos de por vida por las
victimas, pese a que el maltrato fisico pudiera dejar dafios
mas visibles, y en ocasiones irreparables (12-14). Las conse-
cuencias del MI percibidas mas frecuentemente por las en-
cuestadas son del orden social: delincuencia, fracasos afecti-
vos y divorcios, resentimiento social y estancamiento econd-
mico; lo que es coincidente con lo reportado por Fernandez
y colaboradores en Venezuela, Pérez-Cabrera en Cuba y por
Block y colaboradores en los Estados Unidos, quienes sefia-
lan que el MI esta altamente relacionado con disfuncion fa-
miliar y pobreza extrema, que en efecto favorece la desnutri-
cién infantil, baja autoestima, conductas agresivas y bajo ren-
dimiento escolar (6,12,15-17).

Al evaluar si las madres encuestadas reconocen la existen-
cia de instrumentos legales que protejan al nifio en relacion
a MI, mas de dos tercios de las madres encuestadas sefialan
a la LOPNNA, lo que se amplia para menos del 10% de las
encuestadas en el Cdodigo Civil y Constitucion Nacional. En
Venezuela existe una normativa legal donde se considera de
obligatoriedad la difusion de los Derechos y Garantias de los
Nifios, Nifias y Adolescentes (LOPNNA, Art 62) y por tanto
la penalizacion de su desacato, la cual es conocido que no se
cumple con la intensidad que amerita el problema (8,9).

En el afio 1936 en Venezuela se aprueban las primeras con-
venciones sobre M, lo que corona en la actualidad con la Ley
para la proteccion de nifio, nifia y adolescente (LOPNNA) con
base en los derechos del nifio, y con el proposito de establecer
sanciones judiciales a sus infractores por omision o por accion
en las diversas categorias de maltrato; sin embargo, se cono-
cen sus deficiencias operativas por parte de los entes encarga-
dos de la promocion y el cumplimiento de las mismas (16,17).

En relacion a la conducta a seguir ante un evento de mal-
trato infantil, casi la totalidad de las encuestas coinciden en
que la accion principal es realizar inmediatamente una denun-
cia o llamado a la policia, amparado en el Art.91 de LOPN-
NA. Sin embargo, se presenta un abismo en cuanto a orienta-
cién o pasos a seguir después de generar las denuncias deno-
tando el poco conocimiento a las legislaciones y desatencion
de los entes gubernamentales responsables. Esta respuesta de-
beria ser explicita y estar respaldada por un procedimiento
multisectorial: legal, médico, psicologico y socioldgico como
se expresa en los protocolos de abordaje de maltrato a nifias,
nifios y adolescentes en otros paises latinoamericanos, que
comprenden: deteccion notificacion, valoracion, tratamiento
y seguimiento bajo estrategias que no permitan la recurrencia
(12,18-21).
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Finalmente se establece que el nivel de conocimiento de
las madres encuestadas sobre M1, es adecuado en los subtopi-
cos: identificacion de situaciones de MI, conducta a seguir y
consecuencias sociales del MI con una tendencia a valores
altos, pero con debilidades al identificar al nifio maltratado e
identificar las causas del maltrato infantil con una tendencia
a valores bajos medios; por lo que al evaluar el conocimiento
global podemos decir que es adecuado solo en un tercio de las
madres participantes. Estos resultados son concordantes con
los reportados por Suarez y colaboradores cuya poblacion
materna report6é un nivel bajo y medio de conocimiento, in-
dependiente de las variables sociodemograficas (8). Asi como
también con los hallazgos de Acosta y colaboradores quienes
evaluaron el conocimiento y la percepcion de MI de padres y
adolescentes lesionados o sometidos a circunstancias francas
de MI que acuden a un centro asistencial (16). Este trabajo
identifico como grupo susceptible de intervencion educativa
sobre MI, a madres con nivel de instruccion universitaria y
trabajos extradomiciliarios. El alto nivel de instruccion ma-
terna y el pobre conocimiento sobre MI, reafirma la falta de
difusion colectiva y la ausencia de la tematica en los pensum
de estudio universitarios, generando profesionales que desco-
nocen su responsabilidad social; aunado a modelos educati-
vos con franca tendencia conductista que cierran el circulo vi-
cioso de la marginalidad.

Las madres que ejercen trabajos extradomiciliarios, de-
berian empaparse del tema en cuestion, pues estando sus
hijos bajo el cuidado de terceras personas sean familiares o
tutores, es competencia de éstas la identificacion de situa-
ciones de MI.

A pesar de identificar la existencia de leyes de protec-
cion al menor, se desconoce su contenido, donde claramente
se sefiala la responsabilidad del agresor, y en este caso de los
complices, aun sea por desconocimiento o negligencia (9,
22-25).

Por ultimo, las variables de edad materna, tipo de familia,
procedencia y hacinamiento en la poblacion estudiada no son
determinantes del nivel de conocimiento sobre MI en contras-
te con otros estudios latinoamericanos (8,16, 24).

CONCLUSION

La dimension del problema y el deterioro psicosocial aso-
ciado a la presencia de MI obliga la implementacion de inter-
venciones médica, psicologica y juridica, que fomenten la
responsabilidad individual y social. Si no se visibiliza el pro-
blema, no se construirdn soluciones y el circulo de victima,
victimario y complices se solapara en la cotidianidad.

Seria deseable incrementar la difusion de informacion al
colectivo y en especial al personal de salud sobre las carac-
teristicas del MI, perfil del nifio maltratado, consecuencias
del mismo e importancia de su denuncia, pues es un hecho
punible desde lo moral y lo juridico.

Asi mismo protocolizar y elaborar instrumentos que per-
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mitan identificar el MI en los ambientes altamente frecuenta-
dos por los nifios (escuelas y servicios de salud) y su consi-
guiente canalizacion con los entes procedentes.
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RESUMEN

El complejo proteico RAB11B, miembro del complejo Rab GTPasa, codificado por el gen RAB11B, juega un papel importante en el
desarrollo neuronal y en la formacion de las funciones cognitivas. El gen RAB11B codifica un miembro de la subfamilia de las Rab11
GTPasas que se asocia con el reciclaje de las endosomas y participa en la regulacion del trafico de vesiculas endoplasmicas. Se presenta
el primer caso descrito en Espafia de mutacion en el gen RAB11B (mutacion ¢.64G>A en heterocigosis), clinicamente caracterizado por
retraso psicomotor, epilepsia, discapacidad intelectual, hipotonia, braquicefalia e hipoplasia del cuerpo calloso. Se realiza comparacion
del presente caso con otros cinco casos descritos a nivel mundial con la misma mutacion, presentando las similitudes y rasgos distintivos.
Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 16 - 19

Palabra Clave: Mutacion RAB11B; Retraso psicomotor, Hipoplasia del cuerpo calloso; Discapacidad intelectual; Complejo GPTasa
RAB; Hipotonia

GENETIC MUTATION RAB11B: PSYCHOMOTOR RETARDATION, BRACHYCEPHALY,
AND CORPUS CALLOSUM HYPOPLASIA. FIRST CASE DESCRIBED IN SPAIN

SUMMARY

GTPase complex, encoded by the RAB11B gene, a member of the Rab protein complex which plays a significant role in neuronal
development and the shaping of cognitive functions. The RAB11B gene encodes a member of the Rabll GTPase subfamily that
particularly associates with the recycling of endosomes and participates in the regulation of vesicular trafficking. We present the first case
described in Spain of psychomotor retardation, intellectual disability due to a mutation in the RAB11B gene (c.64G>A mutation in
heterozygosis), clinically characterized by psychomotor retardation, brachycephaly, corpus callosum hypoplasia, epilepsy and intellectual
disability. The case is compared with other five cases described worldwide with the same mutation, presenting their similarities and
distinctive features. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 16 - 19

Keywords: RAB11B mutation; psychomotor delay; corpus callosum hypoplasia; severe intellectual disability; GTPase RAB complex;

hypotonia

INTRODUCCION

En los ultimos afos han sido descritas a nivel mundial,
varias mutaciones en el gen RAB11B como causantes de un
cuadro clinico sindromico caracterizado por discapacidad in-
telectual, retraso psicomotor, rasgos faciales caracteristicos y
alteraciones cerebrales en 5 pacientes (1,2).
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El gen RAB11B codifica la proteina RAB11B, la cual
forma parte del complejo Rab GTPasa, miembro de la familia
RAS (1-5). Estas consisten en un grupo de casi 70 pequeiias
proteinas monoméricas de union GTP. Estas proteinas actiian
como interruptores moleculares que intervienen en la forma-
cién, transporte, anclaje y fusion de vesiculas. La actividad
reguladora de las proteinas RAB es controlada por la proteina
intercambiadora de guanina (GEFs) que cataliza la activacion
de las proteinas GTPasas, lo cual activa la hidrdlisis de GTP
a GDP (1). Se ha descubierto que este complejo RAB GTPasa
juega un papel importante en el desarrollo neuronal y la con-
formacion de las funciones cognitivas (1). Varios genes codi-
ficantes de proteinas del complejo RAB GTPasa han sido
asociados a alteraciones del neurodesarrollo junto con micro
o macrocefalia (1-3,6).

La mutacion de la proteina RAS asociada a RAB11B
(OMIM 604198) asocia alteraciones del neurodesarrollo con
marcha ataxica, ausencia de lenguaje y disminucion de la sus-
tancia blanca cortical como eje principal (3). Otras manifes-
taciones descritas en la escasa literatura publicada son: disca-
pacidad intelectual severa, epilepsia, alteraciones visuales e
hipotonia (1). Debido a la existencia de muy escasos articulos
en base de datos PubMed sobre alteraciones neuroldgicas en
pediatria relacionadas con mutaciones en el gen RAB11B,
describimos un nuevo caso con la mutacion ¢.64G>A; en he-




terocigosis en el gen RABI11B, tanto sus principales caracte-
risticas clinicas como su comparacion con otros 2 pacientes
publicados con la misma mutacion y con otros 3 pacientes
con una mutacion distinta en el mismo gen.

CASO CLINICO

Se trata de una paciente de 6 afos de edad, evaluada por
primera vez a la edad de 15 meses en la consulta de
Neuropediatria por presentar hipotonia, nistagmus y retraso
psicomotor. Es una nifia de origen chino, hija de padres no
consanguineos.

Producto de la segunda gestacion (un aborto previo) de
una madre sana de 24 afios, embarazo controlado sin inciden-
cias, con ecografias de control normales. Somatometria al na-
cimiento normal (Peso: 2880 gramos, p22, DE: -0,79, Talla:
47 cm, p8, DE: -1,46, Perimetro craneal 33 cm, p13. DE: -
1,12)-(Tablas espaiiolas de crecimiento y desarrollo) (7). En
etapa neonatal precoz presentd hiperbilirrubinemia por in-
compatibilidad ABO y a los 3 meses de vida, se detecté ano
anterior y estenosis anal parcial que condicionaban cuadros
de estrefiimiento.

Desarrollo psicomotor: a los 15 meses hipotonia genera-
lizada, con control cefalico no adecuado, el cual es breve, no
sedestacion activa, no seguimiento visual, no manipulacion
bimanual y ausencia de lenguaje. No presenta alteraciones re-
lacionadas con la alimentacion ni con la deglucion y no se
objetivan atragantamientos. Tampoco existe alteracion en el
patrén de sueflo, ni movimientos anormales. Los padres re-
ferian evidente disminucion de movilidad.

Exploracion clinica a los 15 meses: perimetro craneal de
42,5 cm, correspondiendo a un p<1 y una DE -3,36. Presenta
escasa expresividad facial, sin interés claro por su entorno. A
la auscultacion cardiaca presenta un soplo II-11I/VI multifo-
cal, de predominio en foco pulmonar. A la exploracién neuro-
logica se encontro plagiocefalia posterior asociada a la micro-
cefalia y nistagmus horizontal bilateral lento, hipotonia gene-
ralizada, mas evidente en miembros inferiores. Manos peque-
flas y gruesas con impresion de pulgar de implantacion baja,
prension palmar negativa, prension plantar negativa, sin refle-
jo cutaneo-plantar evidente. Reflejos osteotendinosos presen-
tes, aunque atenuados. En el paso a sedestacion no consigue
mantener la misma, sin realizar apoyos laterales y sin adecua-
do control cefalico inicial. En el paso a bipedestacion rechaza
el apoyo plantar. Presenta reflejo de succion y busqueda muy
vivos al darle el biberon, reflejo de Galant presente y reflejo
de paracaidas ausente.

Fue valorada en distintas especialidades:

-Cardiologia: debido al soplo cardiaco se realizo6 segui-
miento por Cardiologia Infantil. Los padres aportan informe
de una ecocardiografia realizada en China antes del afio de
edad donde se aprecio persistencia de ductus arterioso, diag-
nostico confirmado en Espaiia, por lo que se realizo cierre del
mismo mediante cateterismo a los 2 afios de vida.

Mutacion genética RAB11B: retraso psicomotor, braquicefalia, hipoplasia de cuerpo calloso.

-Oftalmologia: no presento alteraciones a este nivel.

-Traumatologia y Rehabilitacion: se objetiva pies en pro-
nacion con caderas con coxa valga bilateral, con ambas epifi-
sis femorales centradas y parcialmente descubiertas, raquis
normo conformado. En seguimiento y control por fisioterapia
de apoyo.

Evolutivamente, a los 18 meses consigue sedestacion es-
table, inicio de lenguaje con balbuceo de escasas palabras. La
escala de Brunet-Lezine evidencid un retraso madurativo ge-
neralizado. Desaparicion de reflejos arcaicos a los 2 afios,
aparicion de reflejo de paracaidas a los 3 afos y medio. A los
4 afos inicié deambulacion asistida (con andador) y a los 6
afios consiguié deambulacion autonoma con aumento de base
de sustentacion (unos pocos pasos). Persistencia en su evolu-
cién de hipotonia con hiperlaxitud. Ausencia de crisis epilép-
ticas. En la tabla 1 se compara la clinica de la paciente con la
descrita en la literatura.

Exploraciones complementarias realizadas

* Estudio de mucopolisacaridosis, acidos organicos y
oligosacaridos: normales.

* Puncion lumbar: Liquido cefalorraquideo normal.

* Ecografia de abdomen: se descarto patologia congénita
abdominal asociada.

* Electroencefalograma: se detectd una muy discreta
lentificacion bioeléctrica cerebral para su edad, inespe-
cifica.

* Resonancia Magnética cerebral: severa hipoplasia de
cuerpo calloso, hipoplasia de vermix inferior sin aper-
tura a IV ventriculo y retraso generalizado en la mieli-
nizacion (Figura 1).

Figura 1. RMN Cerebral corte sagital. Hipoplasia severa
de cuerpo calloso.
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Tabla 1
Retraso psicomotor sindromico con discapacidad intelectual, braquicefalia, hipotonia e hipoplasia del cuerpo calloso por
mutacion en el gen RAB11B.

CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES PUBLICADOS

Manifestaciones clinicas i Frecuencia descrita en mutacion c.64G>A por Lamers | Frecuencia descrita en mutacion . Paciente ACTUAL
: etal.! (2017) : ¢.202G>A por Lamers et al.* (2017) :
Individuo il 2 3 4 5 6
Género Mujer Mujer Varén Varén Mujer Mujer
Edad al diagnéstico ! 13 afios 4,5 afios 8,5 afios : 11 afios 8,5 afios . 4 afios
Mutacién
Posici6 ] : :
(grsl';')o nencromosoma £.8464770G>A ; £.8464908G>A | g.8464770G>A
Cambio ADN : C.64G>A : €.202G>A : C.64G>A
1 1 1
Cambio aminoécido E p.Val22Met ; p.Ala68Thr p.Val22Met
Crecimiento
Peso 1 47,8 kg (1,5DS) DSC 34,1kg(1,7DS) ' 34,5kg(0,7DS) 25,7 kg (-0,5DS) ! 20 kg (-0,69DS)
Talla i 152 cm (-1DS) -2DS 112 cm (-1,9DS) | 141 cm (-1,5DS) 121cm(-1,5DS) 105 cm (-2,74DS)
Perimetro craneal i 49.cm (-3DS) -4DS 52¢m (0,6DS) 50 cm (-2,2DS) 48 cm (-3DS) i 48,5cm (-2,13DS)
Neurodesarrollo
Discapacidad intelectual Si—severa | Si | Si Si—severa | Si—severa Si—severa
Primeras palabras . Ausencia lenguaje . Ausencia lenguaje . Ausencia lenguaje
Primeros pasos con ayuda 3 afios | 3 afios | 6 afios : DSC | 8 afios 4 afos
Clinica neurolégica
. . : , : 3 Epilepsia :
Epilepsia ' DSC No Si ' Si . L, . : No
’ : generalizada Unica |
Hipotonia : Si Si Si : Si No : Si
Espasticidad ; DSC No No 5 Si Si ; No
Distonia E DSC No No ' Si Si : No
| Atéxica— b | Ataxica— b . :
Marcha anormal | i 1\. 'ase DSC DSC i ied /I\_ ’ase “Mbase sustentacion : P base sustentacion
! sustentacion ! sustentacion :
Nistagmo ; Si DSC DSC : No Si - horizontal i Si- horizontal
Clinica oftalmoldgica
Alteracion de refraccion Hipermetropia DSC No Hipermetropia No No
Estrabismo E Si Si Si Si Si E No
' Maduracion L ) : . i
Otros Lo Vision reducida No : No Atrofia 6ptica ! No
i visual retrasada : :
Clinica musculoesquelética
. Moderada, no Derecha, no , ' ; T T
Displasia de caderas ' i § Si ' No Si, requirio cirugia No
/ progresiva progresiva : :
! | !
Dedos afilados Si Si Si Si Si Si
i Pies cavos, TA ‘ :
! ! v Anisomelia de 2 ' '
; scortaao, cm, pulgares en : ' Pies en pronacién
Otros ' estiloides E g . No ‘ No Dedos largos : P . y
' . aduccion, pie ' ' coxa valga bilateral
: cubital X ' :
' . zambo bilateral ' !
\  prominente : :
Otros
Acantosisen
i Babeo, pliegue iel, nevus |
: p,l .gu Paralisis NLR p|. ; Yu : ' Ano anterior, ductus
+ palmar unico, . epidérmicos, . L. . ! - :
: X L, bilateral, DM-1, : Pliegue palmar Unico Bruxismo | arterioso persistente,
+alimentacion . . cuello corto, - —
. . hidrocefalia ! ' pliegue palmar tnico
+ neonatal dificil SAOS, : '
criptorquidia

DS: desviaciones estandar; DSC: desconocido; TA; tenddn de Aquiles; NRL: nervio laringeo recurrente; DM: Diabetes Mellitus; SAOS: sindrome de apnea
obstructiva del suefio




Mutacion genética RAB11B: retraso psicomotor, braquicefalia, hipoplasia de cuerpo calloso.

En cuanto a pruebas genéticas se refiere, inicialmente se
realizd un estudio de CGH-array el cual resultd normal.
Posteriormente, se realizo el analisis de un panel de genes
asociados a los sindromes de Rett y Angelman en los cuales
tampoco se encontraron alteraciones asociadas a patologia.
Finalmente se realizd un exoma trio, que mostré la variante
patologica ¢.64G>A en gen RAB11B en la nifia, previamente
descrita en 3 pacientes. Dicha mutacion fue descartada en los
progenitores, por lo que se considerd de novo.

DISCUSION

Han sido descritas varias mutaciones en el gen RAB11B
como causantes de un complejo sindrome con varias carac-
teristicas neurologicas y discapacidad intelectual; predomi-
nantemente retraso psicomotor y alteraciones cerebrales, in-
cluyendo hipoplasia del cuerpo calloso (1,2).

El gen RAB11B codifica la proteina RAB11B, un miem-
bro del complejo Rab GTPasa, de la familia RAS (1-3).
Estas consisten en un grupo de proteinas monoméricas de
union GTP, las cuales intervienen en la formacion y fusion
de vesiculas. La actividad reguladora de las proteinas RAB
es controlada por una proteina intercambiadora de guanina
(GEFs) que cataliza la activacion de las proteinas GTPasas,
lo cual activa a su vez la hidrolisis de GTP a GDP1. Este
complejo es fundamental en el desarrollo neuronal y en el
desarrollo cognitivol,5. Varios genes codificantes de prote-
inas del complejo RAB GTPasa han sido asociados a altera-
ciones del neurodesarrollo junto con micro o macrocefalia
(1-4). El caso aqui presentado esta enmarcado clinica y ge-
néticamente en lo descrito.

La mutacion de la proteina RAS asociada a RAB11B
(OMIM 604198) (3) asocia alteraciones del desarrollo neu-
ronal con ataxia de grado variable, ausencia de lenguaje y
disminucién de la sustancia blanca cortical marcada (3).
Otras manifestaciones son: discapacidad intelectual severa,
epilepsia, alteraciones visuales e hipotonia (1), manifesta-
ciones presentes en esta paciente. Se describe el mismo
con la mutaciéon c.64G>A, en heterocigosis en el gen
RABIIB, y establecié comparacion con otros pocos casos
reportados (9-11).

CONCLUSION

Se describe el primer caso en Espafia de hipotonia con re-

traso psicomotor, déficit intelectual, braquicefalia e hipopla-
sia del cuerpo calloso debida a mutacion en el gen RAB11B,
haciendo hincapié¢ en el papel del analisis del exoma clinico
en el diagndstico de cuadros sindromicos complejos, poco
descritos en la literatura, probablemente estén infradiagnos-
ticados por su desconocimiento.
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CASO CLINICO

RESECCION VIDEOASISTIDA TRANSUMBILICAL DE DUPLICACION
INTESTINAL T1PO TUBULAR NO COMUNICANTE.
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RESUMEN

Las duplicaciones intestinales constituyen malformaciones quisticas o tubulares, que pueden aparecer en proximidad en todo el tubo
digestivo. El abordaje videoasistido transumbilical combina las ventajas conocidas de la cirugia minima invasiva convencional con el
ahorro de tiempo y costo de material de la cirugia abierta. Se reporta el caso de pre- escolar masculino de 4 afios de edad quien presentd
varios episodios de dolor abdominal difuso acompanado de vomitos e hiporexia de 4 meses de evolucion. Los estudios de imagen
revelaron Lesion de Ocupacion de Espacio quistica en hemiabdomen inferior derecho. Se realizo laparoscopia diagnostica mas
reseccion transumbilical de lesion sacular del borde mesentérico del ileon, a 60 cm de la valvula ileocecal, asi como anastomosis ileo-
ileal termino-terminal. El paciente egreso al quinto dia post-operatorio en 6ptimas condiciones. La biopsia reportd duplicacion intestinal
tipo tubular no comunicante. Concluimos que este abordaje es factible y ventajoso en el paciente pediatrico. Arch Venez Puer Ped 2023;
86 (1): 20 - 23

Palabra Clave: Duplicacion Intestinal, Abordaje videoasistido transumbilical.

Videoasisted Transumbilical Resection of Non CommunicatingTubular Intestinal Duplication

SUMMARY

Intestinal duplications are cystic or tubular malformations, which can appear in proximity to the entire digestive tract. The transumbilical
video-assisted approach combines the known advantages of conventional minimally invasive surgery with the savings in time and material
cost of open surgery. The case of a 4-year-old male preschooler who presented several episodes of diffuse abdominal pain accompanied
by vomiting and hyporexia of 4 months of evolution is reported. Imaging studies revealed cystic space-occupying lesion in the lower right
abdomen. Diagnostic laparoscopy plus transumbilical resection of a saccular lesion located on the mesenteric edge of the ileum, nearly 60
cm from the ileocecal valve, and a two layer end-to-end ileo-ileal anastomosis was performed. The patient was discharged on the fifth post-
operative day in optimal conditions. The biopsy reported noncommunicating tubular type intestinal duplication. We conclude that this
approach is feasible and advantageous in the pediatric patient. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 20 - 23

Keywords: Intestinal duplication, transumbilical video-assisted approach.

INTRODUCCION intestino normal y que pueden presentarse en proximidad a

todas las partes del aparato digestivo, desde la boca hasta el

Las duplicaciones del tubo digestivo consisten en estruc-
turas quisticas o tubulares, revestidas por mucosa digestiva
normal, que presentan paredes de musculo liso como las del
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ano (1). Tienen una incidencia de 1 por cada 4500 nacidos
vivos, con una ligera prevalencia en el sexo masculino y la
mayoria son sintomaticos durante los dos primeros afios de
vida (2). Las localizaciones anatomicas mas frecuentes son
esofago (20%), colon (13%), yeyuno (10%), estomago (7%)
y duodeno (3%) (3).

Tradicionalmente la clasificacion anatomica de estas mal-
formaciones se describe como quistica (no comunicante) o tu-
bular (comunicante o no comunicante) (6). En 1998 Long y
col. postulan una clasificacion vascular de esta patologia en
una serie de 80 casos. (Tabla 1)

Las duplicaciones intestinales Tipo 1 son las que se en-
cuentran a un lado del mesenterio y las arterias que las irrigan
transcurren paralelas e independientes a la vascularizacion in-
testinal. Las duplicaciones intestinales Tipo 2, son las que se
encuentran en el medio de ambas cubiertas peritoneales del
mesenterio y su aporte sanguineo proviene de las arterias que
irrigan el intestino y que rodean ambas superficies de la du-
plicacion (7).

La cirugia minimamente invasiva ofrece ventajas tales
como menos dolor postoperatorio, menos dias de hospitaliza-
cién, reinicio de actividades mas precozmente, menos por-
centaje de infeccion de heridas y de aparicion de eventracio-
nes. En lineas generales todas estas ventajas repercuten tanto




Reseccion videoasistida transumbilical de duplicacion intestinal tipo tubular no comunicante.

Tabla 1. Clasificacion de las Duplicaciones Intestinales en el aspecto clinico al disminuir la morbimorta-

: . . : lidad, asi como en el aspecto econdmico, al dismi-
Tipo  Descripcion de la Duplicacion Intestinal . . e,

nuir el tiempo de hospitalizacion (8). La laparos-

1 Extra mesentérica copia diagnostica es especialmente util cuando la

presencia de sintomatologia abdominal aguda o
cronica sugiere una complicacion intraabdominal,
1B Meso comun con el meso intestinal pero el diagndstico de certeza no se puede obtener
con las pruebas de rutina (9). Los procedimientos
video asistidos transumbilicales en pediatria datan
2 Intra mesentérica del afio 1998, cuando Esposito describe la apendi-
cectomia mediante esta técnica (10).

1A Meso independiente del meso intestinal

1C Duplicacién unida al intestino por una pared muscular comun.

2A Pared de la duplicacién separada de la pared intestinal.

2B Duplicacién unida al intestino por una pared muscular comun. CASO CLINICO

Fuente: Long L 1998. (7)

Se trata de preescolar masculino de 4 afios de
edad, quien cuatro meses previos a su hospitaliza-
cion presenta clinica de dolor abdominal difuso,
continuo, que aumenta en intensidad; asi como
episodios eméticos que aumentan en frecuencia,
hiporexia y astenia. Por estos motivos es evaluado
en multiples oportunidades por facultativo médi-
co el cual indica tratamiento sintomatico. Se rea-
liza ecosonograma abdominal en el cual se evi-
dencid Lesion de Ocupacion de Espacio (LOE)
heterogéneo complejo en region pélvica y asas in-
testinales distendidas con abundante liquido intra-
luminal. (Figura 1). Se indic6 realizar tomografia
axial computarizada abdomino pélvica con doble
contraste en la cual se observo plastron adenome-
galico abdomino-pélvico con degeneracion quis-
tica-necrotica en hemiabdomen inferior derecho.
(Figura 2)

Se lleva al paciente a mesa operatoria para re-
alizar laparoscopia diagnostica bajo anestesia ge-
neral, colocacion de la paciente en decubito supi-
no con ligera lateralizacion a la izquierda y previa
antisepsia. Se realizo laparoscopia exploradora
mediante la colocacion de trocar de 5,5 mm a
nivel de cicatriz umbilical para la optica de Smm
y 30°, asi como la colocacion de dos trocares adi-
cionales de 5 mm a nivel de fosa iliaca izquierda
e hipogastrio respectivamente para instrumentos
de agarre, corte ¢ irrigacion/succion. El neumope-
ritoneo se logro colocando el insuflador de CO2 a
una presion de 10 mmHg y a un flujo de 6 Its/min.

El hallazgo operatorio fue de una lesion sa-
cular alargada de aproximadamente 5 cm de lon-
gitud en el borde mesentérico del ileon, a unos
60 cm de la valvula ileocecal (Figura 3). Se rea-
liz6 la exteriorizacion transumbilical de la lesion
sacular con reseccion de la misma mas anasto-
mosis ileo-ileal termino-terminal en dos planos

G (Figura 4, 5). El resultado de anatomia patologi-
Figura 2 — TAC de Abdomen y Pelvis ca reportd duplicacion intestinal tipo tubular no
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Reseccion videoasistida transumbilical de duplicacion intestinal tipo tubular no comunicante.

= i

comunicante, segmento duplicado constituido
por mucosa de tipo intestinal con todas sus capas
histolégicas, incluyendo sus plexos ganglionares
entéricos. Ambas estructuras (asa intestinal prin-
cipal y segmento duplicado) solo comparten la
capa longitudinal externa en las areas en que se
aprecian unidas. La lesion no se comunica con el
segmento intestinal principal. El paciente inicio
la via oral a las 48 horas y egresé el 5° dia del
postoperatorio, en buenas condiciones generales,
asintomatico y con buena funcion intestinal.

DISCUSION

La cirugia minimamente invasiva constituye la
primera eleccion como abordaje diagnostico y te-
rapéutico en la gran mayoria de las patologias qui-
rargicas tanto abdominales como toracicas; y en
casi la totalidad de los paises desarrollados, los pa-
cientes pediatricos se benefician de esta técnica.
Bien son conocidas las grandes ventajas que apor-
ta en comparacion con la cirugia abierta.

El abordaje transumbilical en abdomen agudo
quirurgico data del afio 1988, cuando Amar y col.
en Francia, describen 334 casos de apendicectomi-
as realizadas a través de la cicatriz umbilical (11).
A partir de ese momento, muchas intervenciones
quirtrgicas abdominales y toracicas se han podido
llevar a cabo mediante un abordaje hibrido que
combina las ventajas de la cirugia minima invasiva
convencional con el ahorro de tiempo y costo de
material que implica la cirugia abierta. Esposito en
1998 describe la apendicectomia videoasistida
transumbilical en 51 pacientes pediatricos, en
quienes realizd laparoscopia diagnostica utilizan-
do un solo puerto a nivel del ombligo, a través del
cual introdujo una o6ptica con canal de trabajo, vi-
sualizando y disecando el apéndice cecal enferma
para luego exteriorizarla por la cicatriz umbilical y
realizar apendicectomia (10). Para el afo 2012
Ayuso y col. reportan 754 casos de apendicecto-
mia videoasistida transumbilical en pacientes pe-

Figura 5 — Pieza anatémica
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Reseccion videoasistida transumbilical de duplicacion intestinal tipo tubular no comunicante.

diatricos (12). Entre otras patologias tratadas con procedi-
mientos videoasistidos transumbilicales se encuentran la atre-
sia intestinal y la realizacion de la apendicostomia de Malone,
la cual esta indicada para el manejo de la incontinencia fecal
en niflos. Dicho procedimiento videoasistido ha tenido exce-
lentes resultados (13). El manejo con cirugia minima invasiva
de duplicaciones del tubo digestivo ha sido descrita principal-
mente en pacientes adultos, sobre todo de aquellas lesiones
que se ubican a nivel del colon (14,15). En el afio 2020 Gan-
Bin Li y col. describid el manejo de una duplicacion tubular
colonica en una paciente de 17 afios de edad, en quien reali-
zaron hemicolectomia izquierda totalmente laparoscopica
(16). Otros autores han descrito el tratamiento de la duplica-
cién intestinal en nifios mediante un abordaje videoasistido
transumbilical o a través de una pequefia incisién ubicada
exactamente sobre la lesion. (17)

En el presente caso realizamos un abordaje combinado
mediante el cual se ubico el sitio de la duplicacion con la cé-
mara, disecando las adherencias con el epiplon adyacente, fa-
cilitando su exteriorizacion a través del ombligo y logrando
de esta manera la reseccion de la lesion con excelentes resul-
tados tanto clinicos como cosméticos.

Concluimos que el abordaje videoasistido transumbilical
es una técnica factible que combina las ventajas de la laparos-
copia convencional con respecto a menor dolor post-operato-
rio, menor porcentaje de infeccion del sitio operatorio y me-
jores resultados estéticos, asi como ahorro del tiempo quirur-
gico 'y bajo costo del material que ofrece la cirugia abierta.
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RESUMEN

La paralisis cerebral es la discapacidad fisica mas comun en la nifiez y ocurre en 1 de cada 500 nacidos vivos. Histéricamente, el
diagnostico se ha realizado entre los 12 y los 24 meses de edad, aunque actualmente se puede realizar antes de los 6 meses de edad
corregida. El diagndstico temprano comienza con un cuidadoso historial médico e implica la utilizacion de neuroimagenes, evaluaciones
neurologicas y motoras estandarizadas que indican hallazgos indicativos de paralisis cerebral. Para ello, en la presente revision se
desarrolla un procedimiento que ha sido propuesto en la literatura. El seguimiento y el control de la evolucion de la condicion se deben
hacer desde multiples especialidades. Los médicos deben comprender la importancia de la pronta derivacion a una intervencion temprana
especifica de diagnostico y del seguimiento adecuado de la condicion para optimizar la plasticidad motora y cognitiva del nifio, prevenir
complicaciones secundarias y mejorar el bienestar del paciente y entorno familiar. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 24 - 32

Palabra Clave: HINE; paralisis cerebral; precision diagnostica; movimientos generales; seguimiento de cadera.
EARLY DETECTION AND FOLLOW-UP OF CEREBRAL PALSY

SUMMARY

Cerebral palsy is the most common physical disability in childhood, occurring in 1 of 500 live births. Historically, the diagnosis has been
made between 12 and 24 months of age, but now it can be made before 6 months of corrected age. Early diagnosis begins with a judicious
medical history and involves neuroimaging, standardized neurological, and motor assessments that indicate abnormal findings indicative
of cerebral palsy. In the present review, the authors propose a process widely developed in the medical literature. Monitoring during
growth and control of the condition must be done from multiple specialties. Clinicians should understand the importance of prompt
referral to an early diagnostic-specific intervention to optimize infant motor and cognitive plasticity, prevent secondary complications,
and enhance caregiver well-being. Arch Venez Puer Ped 2023; 86 (1): 24 - 32

Key words: HINE; cerebral palsy; diagnostic accuracy; general movements; CP hip follow-up

INTRODUCCION predominante clinico en base a una combinacion de signos,

sintomas neuroldgicos y limitaciones fisicas y no existe un

La Paralisis Cerebral Infantil (PCI) es la mas comun de
las discapacidades en la infancia. Su prevalencia se ha man-
tenido estable en los Gltimos 10 afios, afectando a 2,1 nifios
por cada 1.000 nacidos vivos con cifras similares en Europa,
Estados Unidos, Australia (1,2) o Asia. En Venezuela no se
cuenta con estadisticas salvo las citadas por Gomez-Lopez y
colaboradores (1), de Pefia (3) y Prado (4). El peso y la edad
de gestacion son los factores mas relacionados con la presen-
cia de PCI. Generalmente su deteccion se hace entre los 12 y
24 meses en paises desarrollados (5) y tan tardiamente como
a los 5 afios de edad en paises de bajos recursos (6). Lo mas
frecuente es que los padres se den cuenta mucho antes de que
sea diagnosticado por el profesional, ya que el diagnéstico es
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biomarcador de laboratorio (7). Solo el 25 % de los nifios
afectados son reconocidos antes de los 5-6 meses de edad.

Existen 4 tipos de disfuncion motora central, pero pueden
emerger y cambiar durante los primeros 2 afios de vida: (1)
espasticidad (85 % —91 %) (2), discinesia (4 %-7 %), que in-
cluye distonia y atetosis (3), ataxia (4 %-6 %) (4), hipotonia
(2 %), la cual no se clasifica en todos los paises. La discine-
sia, la ataxia y la hipotonia suelen afectar a las 4 extremida-
des, mientras que la espasticidad se clasifica topograficamen-
te como unilateral (hemiplejia) (38%) y bilateral, incluyendo
diplejia (miembros inferiores afectados mas que los miem-
bros superiores) (37 %) y cuadriplejia (los 4 miembros y el
tronco afectados) (24 %). Las comorbilidades y limitaciones
funcionales son comunes ¢ incapacitantes: dolor cronico (75
%), epilepsia (35 %), discapacidad intelectual (49 %), trastor-
nos musculo esqueléticos (desplazamiento de la cadera, 28
%), trastornos del comportamiento (26 %), trastornos del
suefio (23 %), ceguera funcional (11 %) y discapacidad audi-
tiva (4 %) (8).

La PCI debe detectarse lo antes posible, para lo cual es
primordial una cuidadosa evaluacidon neuroldgica a la pri-
mera sospecha. Esto es importante debido a que la interven-
cion pronta y especifica, utilizando enfoques determinados
en tareas de aprendizaje motor intenso mas el enriqueci-
miento ambiental, optimiza la plasticidad natural y mejora




los resultados motores y cognitivos. El seguimiento de las
complicaciones musculo esqueléticas conocidas de la PC
(9) puede prevenir la aparicion de dislocacion de cadera, es-
coliosis y contracturas.

Los padres experimentan mas depresion y estrés cuando
no estan satisfechos con el proceso de diagnostico (10-12).
Las familias prefieren el diagnostico temprano, seguido de la
intervencion inmediata y el apoyo de padre a padre. No es una
buena practica ofrecer una monitorizacion conservadora de
“esperar y ver” (13), cuando existen claros indicadores de
diagnéstico clinico que pueden ser aportados por una adecua-
da evaluacion neurologica, especialmente en contextos donde
la ausencia del diagnostico impide que el nifio acceda a las
ganancias motoras y cognitivas producto de una intervencion
oportuna (14).

La neurociencia indica que el desarrollo del cerebro y el
refinamiento del sistema motor contintian en el periodo pos-
tnatal, impulsados por la actividad de la corteza motora (15).
El movimiento activo y la intervencion temprana son esencia-
les porque los nifios que no usan activamente su corteza mo-
tora corren el riesgo de perder las conexiones corticales y la
funcion destinada. Adicionalmente, cada vez hay mas prue-
bas de que la conducta motora del nifio a través del descubri-
miento y la interaccion con el entorno controlan y generan el
crecimiento y desarrollo musculo esquelético e impulsan el
desarrollo continuo del sistema neuromotor.

Estos descubrimientos recientes sobre la plasticidad cere-
bral y muscular respaldan una intervencion, lo mas temprana
posible, para ejercitar los musculos a lo largo de su longitud
funcional a medida que crecen durante el desarrollo en res-
puesta a las acciones del nifio.

Los datos de ensayos aleatorios controlados indican que
los nifios con PCI unilateral/hemipléjica que reciben terapia
temprana de movimiento inducido por restriccion modifica-
da, tienen una mejor funciéon de la mano en los controles a
corto plazo y probablemente una funcioén de la mano sustan-
cialmente mejor a largo plazo (16-19). Los datos de registro
de poblacion indican que los nifios con PCI bilateral (diplejia,
cuadriplejia) que reciben vigilancia e intervencion regulares,
tienen tasas mas bajas de complicaciones ortopédicas (20,21).
Estos resultados también indican que los pacientes con cual-
quier tipo y topografia de PCI que reciben objetivos, activi-
dad y enriquecimiento motor especificos para tareas basadas
en el entrenamiento en casa, tienen mejores habilidades mo-
toras y cognitivas al aflo que aquellos que recibieron la aten-
cion habitual. La mejoria es aun superior cuando el entrena-
miento se realiza en el hogar (22,23) porque los nifios apren-
den mejor en entornos naturales con apoyo de sus familiares
y varias veces al dia (24,25). El entrenamiento se personaliza
para su disfrute, lo que se traduce en una practica mas intensa,
especifica y relevante (26).

Se recomienda la intervencion temprana basada en el en-
trenamiento del aprendizaje motor como el nuevo paradigma
de atencion para los nifios con PCI, ya que inducen la neuro-
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plasticidad y producen ganancias funcionales importantes
(27). En los paises de ingresos altos, 2 de cada 3 personas con
PCI caminaran, 3 de 4 hablaran y 1 de 2 tendré una inteligen-
cia normal (28).

ESTRATEGIAS DE DETECCION TEMPRANA

Una adecuada deteccion temprana requiera que el pacien-
te sea abordado por un equipo interdisciplinario de especialis-
tas calificados (29-31). La evidencia indica que existen dos
vias principales para la deteccion precisa y temprana de la
PCI segun la edad corregida en el momento de la evaluacion
mediante diferentes pruebas en combinacion con el examen
clinico (Figura 1).

La edad corregida por prematuridad (edad cronolégica
en semanas-nimero de semanas desde la fecha de nacimien-
to-menos el numero de semanas de prematuridad se utiliza
solo hasta los 24 meses de edad cronoldgica. Se considera
prematuro a todo RN con una edad gestacional menor de 36
semanas. Una vez determinada la edad corregida por prema-
turidad para el momento del examen clinico, se procede con
la metodologia de este apartado, siguiendo el algoritmo de
la figura 1. Se definen dos rutas en funcion al umbral de 5
meses de edad corregida por prematuridad. Las estrategias
aqui presentes parten de la disponibilidad de neuroimagenes
como apoyo al diagnostico (32), identificadas en el algorit-
mo como opcion “A” en cada ruta. Sin embargo se conside-
ra también la situacion de no tener la disponibilidad de
neuroimagenes:

Ruta 1.

Para menores de 5 meses (edad corregida por prematuri-
dad)

Conocida también como la via de "Riesgos detectados en
recién nacidos" (28): Una funcién motora anormal como "in-
quictud ausente" en la evaluacion de Movimientos Generales
de Prechtl (GMs por sus siglas en inglés de Prechtl’s GMs
General Movements), mas una resonancia magnética (RM)
cerebral anormal que indica dafio en el area motora predicen
la PCI en mas del 95 % de los casos, por lo cual es muy reco-
mendable. La Prueba de Rendimiento Motor Infantil (TIMP
siglas en inglés de Test of Infant Motor Performance) también
se puede usar ya que predice la PCI del 61 al 90 % de los
casos.

Cada prueba tiene una excelente sensibilidad y especifici-
dad por si sola, pero el poder predictivo combinado de tres
pruebas es atin mayor para un diagndstico temprano y preci-
so. El poder predictivo combinado de la neuroimagen mas la
Evaluacion Neurologica Infantil de Hammersmith (HINE,
por las siglas en inglés de Hammersmith Infant Neurological
Evaluation), mas la prueba de GMs tienen un valor de sensi-
bilidad y especificidad de 97,86 % y 99,22 % (Valor
Predictivo Positivo 98,56 %, Valor predictivo Negativo 98,84
%) (28,33).
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Figura 1. Metodologia y estrategias para la detecciéon temprana de la paralisis cerebral
Traducido y adaptado de Novak et al, 2017 (28).
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Opcion A

Evidencia clave de neuroimagenes de alta resolucion:

Nifios pretérmino: Para la RM, siempre que sea posible,
se debe utilizar un equipo de 3 Tesla (3T) para mejorar la ca-
pacidad de detectar lesiones sutiles (34). La ecografia craneal
secuencial, también puede predecir la PCI no ambulatoria,
pero es posible que no detecte lesiones sutiles cominmente
asociadas con la diplejia. Cuando se realiza una RM dentro de
una semana después de un presunto dafio, las imagenes pon-
deradas por difusion (DWI, siglas en inglés de Difussion
Weighted Images) pueden predecir la evolucion quistica pos-
terior en la sustancia blanca (35).

Nifios a término: Se recomienda la RM en la primera se-
mana de vida para los bebés nacidos a término con sospecha
de anomalias cerebrales. Si el nifio ha presentado encefalopa-
tia, es posible que las secuencias de RM convencionales no
muestren signos de anormalidad en las primeras 48 horas,
mientras que si es probable su deteccion temprana mediante
las DWI y por difusion aparente. La técnica de DWI se basa
en la deteccion in vivo del movimiento de moléculas de agua,
el cual puede estar restringido en determinadas condiciones
patoldgicas como isquemia y tumores.

Se recomienda esperar de 3 a 5 dias antes de obtener ima-
genes, para maximizar la identificacion de hallazgos anorma-
les. RM (T1) convencional mas alla de la primera semana y
DWTI antes del final de la primera semana también pueden
permitir la visualizacion de la rama posterior de la capsula in-
terna y los tractos corticoespinales descendentes a nivel de los
pedunculos cerebrales, lo cual es altamente predictivo de dis-
funcion motora permanente (36,37). La evidencia de asime-
tria de mielinizacion (38) es altamente predictivo de PCI he-
mipléjica (39).

Ruta 2.

Para mayores de 5 meses (edad corregida por prematu-
ridad)

Conocida como la ruta de "Riesgos detectados en
Infantes". Una puntuacion de la prueba de HINE inferior a
73 alos 6, 9 0 12 meses mas una RM cerebral anormal que
indica dafio en el area motora predice la PCI en el 90 % de
los casos y es muy recomendable. La prueba de Evaluacion
del Desarrollo de Jovenes y Nifios (DAYC, siglas en inglés
de Development Asessment of Young and Children) como
lista de verificacion del informe de los padres, también se
puede utilizar, ya que predice con precision la PCI en el 80
% de los casos.

La Escala Motora Infantil de Alberta (AIMS, siglas en
inglés de Alberta Infant Motor Scale) para evaluar el des-
arrollo motor en nifios menores de 18 meses tanto pre tér-
mino como a término y la Evaluacion del Desarrollo Motor
Neuro Sensorial (NSMDA, siglas en inglés de Neuro
Sensorial Motor Development Asessment) se pueden utili-
zar como evaluaciones complementarias para predecir un
resultado motor anormal con un valor predictivo de 86 % y
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82 % respectivamente (40).

La preocupacion de los padres es una razon valida para
desencadenar investigaciones diagnosticas formales para una
intervencion temprana, ya que el 86 % de los padres sospecha
que su hijo tiene PC antes del diagnostico clinico (12).

NOTA: No existen en la literatura estudios de deteccion
temprana de alta calidad para nifios nacidos a término de bajo
riesgo sin indicadores tempranos de PCI, ya que estos son
mas dificiles de identificar tempranamente. Por lo tanto, las
recomendaciones para la deteccion temprana de PCI en nifios
mayores de 5 meses son recomendaciones condicionales (o
de fuerza mas débil) basadas en la mejor evidencia disponible
que se extrapola de poblaciones de alto riesgo (41). Esta ex-
trapolacion se hace, porque a pesar de las diferencias al ana-
lizar las vias causales de la PCI, los datos de poblacion indi-
can que los casos de bajo riesgo tienen perfiles de tipo y to-
pografia comparables a los de los casos de alto riesgo con de-
ficiencias motoras mas graves.

Evidencia clave de DAYC: un gran estudio retrospectivo
de 606 pacientes egresados de cuidados intensivos neonatales
de alto riesgo (prematuro <1.500 g o encefalopatia neonatal),
encontrd que una caida de 2 desviaciones estandar en las pun-
tuaciones motoras de DAY C entre 6-12 meses es 89% predic-
tiva de PCI (42).

Opcion B

No se dispone de Neuroimagenes

En contextos donde la neuroimagen por RM no es segura,
factible o asequible, la deteccion de PCI en la via de "riesgos
detectados en infantes" y mayores de 5 meses de edad pero
menores de 24 meses, atn es posible utilizando herramientas
estandarizadas y debe ser llevado a cabo para permitir el
acceso a la atencion temprana. En el algoritmo (Figura 1)
esta via de atencion es la opcion “B”.

La deteccion temprana del riesgo de PCI en nifios de 5
a 24 meses sin una RM se realiza con mayor precision
utilizando:

(a) La HINE, la cual detecta disfuncion neuroldgica y pre
dice en un 90% la PCI entre los 2 y los 24 meses de
edad. En nifios de 6, 9 0 12 meses, puntuaciones HINE
de <73 indican riesgo de PC y <40 indican resultado
anormal, por lo general predictivo de PCI.

(b)DAYC para cuantificar el retraso motor tiene valor
predictivo de PCI de 89 %

(c)La Prueba de Evaluacion de Movimientos del Infante
(MALI, siglas en inglés de Movement Assesment of
Infants) para cuantificar el retraso motor en casos de
alto riesgo en niflos a los 8 meses de edad corregida
(valor predictivo de 73 % de PCI).

Evidencia clave: Un estudio prospectivo de cohortes de
prematuros o niflos a término de alto riesgo con encefalopa-
tia, desde el nacimiento hasta los 12 meses de edad corregida,
reveld que las puntuaciones globales de HINE predecian la
PCI con >90 % de precision (44). La revision sistematica de
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las herramientas para detectar la PCI encontré evidencia de
calidad moderada de que el MAI puede detectar la PCI con
un 96 % de precision a los 8 meses de edad pos término, en
nifios con alto riesgo de PCI (31,41,45).

INSTRUMENTOS PARA LA
DETECCION TEMPRANA

Evaluacion neuroldgica infantil de Hammersmith - HINE

Es una prueba clinica simple, puntuable y estandarizada
de examen neuroldgico para lactantes entre 2 y 24 meses de
edad. Las puntuaciones (rango de 0 a 78) son de corte espe-
cificas para predecir la PCI tanto en recién nacidos prematu-
ros como a término.

e El HINE tiene buena sensibilidad y alto valor predicti-
vo de riesgo de PCI en poblaciones de alto riesgo me-
nores de 5 meses.

e Una puntuacion HINE < 57 a los 3 meses es 96 % pre-
dictiva de PCI (sensibilidad 96 %; especificidad 87 %)
(46).

e En mayores de 5 meses de edad corregida por prema-
turidad tiene 90 % de precision predictiva para detectar
el riesgo de PCI (44,47).

e Proporciona informacion objetiva sobre la gravedad
motora probable y distribucion de la PC (46). Las pun-
tuaciones por debajo de 40 predicen que el nifio no ca-
minara (38).

La prueba de HINE consta de tres aspectos: un examen
neurologico (calificada), hitos del desarrollo y comporta-
miento (no calificada). Se utiliza para ella una proforma que
debe ser completada sin modificar su contenido ni la forma de
puntuacion (48).

Evaluacion de Movimientos del Infante - MAI

Es una herramienta utilizada para evaluar el comporta-
miento motor, el tono muscular, los reflejos primitivos, las
reacciones automaticas y los movimientos volitivos (43). Esta
disefiada para detectar disfuncion neurologica y se puede uti-
lizar desde el nacimiento hasta el afio de edad.

Evaluacion del desarrollo de jovenes y nifios - DAYC

Ayuda a identificar a los nifios, desde el nacimiento hasta
los 5 afos y 11 meses, con posibles retrasos en los dominios
de la cognicion, la comunicacion, el desarrollo socioemocio-
nal, el desarrollo fisico y el comportamiento adaptativo.
Consta de cinco sub pruebas que se relacionan con las areas
de desarrollo que se evaltian para iniciar la intervencion tem-
prana:

* Cognicion

» Comunicacion

* Socioemocional

* Desarrollo fisico

» Comportamiento adaptativo

Prueba de rendimiento motor infantil - TIMP

28 ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA 2023; Vol 86 (1): 24-32

La Prueba de Rendimiento Motor Infantil es una medida
de resultado motor disefiada para evaluar la postura y el con-
trol selectivo del movimiento para el rendimiento funcional
en la vida diaria (49). Fue desarrollada para identificar nifios
con desarrollo motor retrasado y realizar un seguimiento pre-
ciso de los infantes con un desarrollo normal. Es una evalua-
cioén de 42 elementos del control motor selectivo y postural
del desempefio funcional entre las edades de 34 semanas
(edad gestacional corregida) y 4 meses (edad corregida des-
pués del término). Se representa en tres categorias: promedio
bajo (0,5-1 Desviaciones Estandard (DE) por debajo de la
media); por debajo del promedio (-1 a -2 DE por debajo de la
media) y muy por debajo del promedio (>2 DE por debajo de
la media).

Evaluacion de los movimientos generales de Prechtl

(GMs)

Se denominan movimientos generales (GM) a los patro-
nes de movimiento espontaneo distintos que son evidentes en
los nifios antes y después del nacimiento hasta las 20 semanas
de edad corregida. Los GMs forman parte del repertorio de
movimientos espontaneos y estan presentes desde la vida
fetal temprana hasta el final del primer medio afio de vida.
Los GMs son complejos, ocurren con frecuencia y tienen una
duracion suficiente como para ser observados adecuadamen-
te. Involucran a todo el cuerpo en una secuencia variable de
movimientos de brazos, piernas, cuello y tronco. Si el sistema
nervioso esta afectado, los GMs pierden su caracter complejo
y variable y se vuelven mondtonos y pobres.

Dos patrones de GM anormales especificos predicen de
manera confiable la PCI:

1. Un patron persistente de GMs sincronizados y apreta-
dos. Los movimientos parecen rigidos y carecen del
caracter suave y fluido normal. Los musculos de las
extremidades y del tronco se contraen y relajan casi si-
multaneamente.

2. La ausencia de GMs de inquietud. Estos son pequefios
movimientos de velocidad moderada con aceleracion
variable del cuello, el tronco y las extremidades en
todas las direcciones. Normalmente, son el patron de
movimiento predominante en un lactante despierto
entre los 3 y 5 meses.

La Evaluacion general de Movimientos de Prechtl’GMs
esta disefiada para nifos desde el nacimiento hasta las 20 se-
manas y consiste en un video del paciente en dectibito supino,
despierto, en reposo y alerta. Es facil de obtener, no molesta
al nifio y puede ser obtenido por los padres (51). Es posible
utilizar las camaras disefiadas para supervisarlos. Estos vide-
os deben ser evaluados por un equipo médico especializado.

Con este método se puede predecir como se esta desarro-
llando el sistema nervioso central e identificar problemas
neurologicos predictivos de PCI y otras discapacidades del
desarrollo. Ademas de una sensibilidad y especificidad del
95% cada una, la evaluacion de los GMs es rapida, no invasi-
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tes es posible contar con criterios para decidir
el tipo y la frecuencia mas apropiados para el
seguimiento (52,53).

I 1M IV \Y%

GMFCS

Figura 2: Desplazamiento de la cadera. Porcentaje de migracion

Las herramientas mas utilizadas para estos
efectos son:

Sistema de Clasificacion Motora Gruesa Funcional -
GMFCS:

El Sistema de Clasificacion Motora Gruesa Funcional
(GMFCS, siglas en inglés de Gross Motor Functional
Classification System), es un sistema de clasificacion en
base a la identificacion de la capacidad motora gruesa (54).
Tiene cinco niveles para describir las diferencias en la gra-
vedad de las habilidades motoras. Las distinciones entre ni-
veles se basan en las limitaciones funcionales, la necesidad
de dispositivos de movilidad de mano o movilidad con rue-
das y, en mucha menor medida, la calidad del movimiento.

Existe una tendencia a que los nifios clasificados antes de
los seis afos sean reclasificados después de esta edad; de ahi
la necesidad de confirmar el nivel de GMFCS en cada consul-
ta o evaluacion clinica.

Escala de Movilidad Funcional - FMS:

La Escala de Movilidad Funcional (FMS, siglas en inglés
de Functional Mobility Scale) se utiliza para clasificar fun-
ciones de movilidad, teniendo en cuenta la gama de disposi-
tivos de asistencia utilizados (55), cambios de presentacion
con el tiempo en el mismo nifio y cambios después de inter-
venciones, por ejemplo cirugia ortopédicas o rizotomia dor-
sal selectiva.

La FMS clasifica la capacidad para caminar en tres dis-
tancias especificas: 5, 50 y 500 metros (o 5, 50, 500 yardas).
Esto representa la movilidad del nifio en el hogar, en la es-
cuela y en el entorno comunitario. Por lo tanto, da cuenta de
los diferentes dispositivos de asistencia utilizados por el
mismo nifio en diferentes ambientes.

La evaluacion la realiza el médico sobre la base de pre-
guntas realizadas al nifio/padre (no por observacion directa).
La capacidad del nifio se califica en cada una de las tres dis-
tancias segin la necesidad para dispositivos de asistencia
como muletas, andadores o silla de ruedas. Es importante ca-
lificar lo que el nifio realmente hace en el momento, no lo que

>30 % por la escala de GMFCS Adaptado de Soo et al, 2006 (60)

puede hacer o lo que solia ser capaz de hacer.

Sistema de Clasificacion de Habilidad Manual - MACS:

El Sistema de Clasificacion de Habilidad Manual
(MACS, siglas en inglés de Manual Ability Classification
System) ha sido desarrollado para clasificar la utilizacion de
las manos cuando los pacientes manejan objetos en las activi-
dades diarias (24). La clasificacion esta disefiada para reflejar
el desempefio manual tipico del niflo, no la capacidad maxi-
ma de este. Clasifica lo que hacen los nifios cuando utilizan
una o ambas manos para sus actividades, en lugar de evaluar
y clasificar cada mano por separado. Al definir los cinco ni-
veles de MACS, el criterio principal es distinguir la habilidad
manual clinicamente significativa.

Vigilancia de Cadera (56,57):

Las tasas reportadas de desplazamiento de cadera y dislo-
cacion de cadera en nifios con PC varian ampliamente, osci-
lando entre el 2 % y el 75 %, aunque estudios de poblacion
recientes, identificaron que la tasa de desplazamiento de la
cadera se encuentra alrededor del 30% (58,59).

El desplazamiento de la cadera no esta relacionado con
trastornos del movimiento, pero si directamente relacionado
con la funciéon motora gruesa segun lo determinado por el
GMECS (60). La dislocacion de cadera es prevenible median-
te la identificacion e intervencion temprana.

La vigilancia de la cadera (56,57,61) es el proceso de
identificar y monitorear los indicadores tempranos criticos
del desplazamiento progresivo de la misma (58). Estos indi-
cadores tempranos incluyen GMFCS (59), edad, clasifica-
cion de la marcha y porcentaje de Migracion de cadera (PM)
(62). La informacion recopilada de la evaluacion clinica y la
revision radioldgica son componentes importantes de la vi-
gilancia de la cadera y se requieren para detectar el despla-
zamiento silencioso de la cadera mientras se minimiza la ex-
posicién a la radiacion (58). La vigilancia de la cadera no
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puede basarse tnicamente en la evaluacion clinica (62).

Las directrices de la vigilancia de la cadera (56, 61) do-
cumentan el proceso recomendado para la deteccion, el se-
guimiento y la clasificacion de los servicios ortopédicos
como parte de la prevencion general de la dislocacion de la
cadera (57,58).

CONCLUSIONES

Los primeros afios son los mas importantes para el des-
arrollo del cerebro de un nifio. El aprendizaje puede verse in-
terrumpido por una lesion cerebral en nifios con PCI (63). El
diagnostico temprano de esta patologia permite que los nifios
reciban la intervencion de un especialista competente cuando
es posible obtener los mayores beneficios de la neuroplasti-
cidad, prevenir complicaciones y apoyar a los padres.

El origen preciso de la PCI no esta claro en aproximada-
mente el 80% de los casos, pero los factores de riesgo a me-
nudo se pueden identificar a partir de la anamnesis sobre la
concepcion, el embarazo, el parto y el periodo post neonatal
(64). La etiologia posiblemente involucre una interaccion
compleja entre varios factores de riesgo a lo largo de multi-
ples épocas del neuro desarrollo, incluyendo evidencias que
sugieren que el 14 % de los casos tiene un componente gené-
tico (65). El diagndstico temprano no excluye una mayor in-
vestigacion etiologica especifica. Es probable que los avances
genéticos modifiquen pronto el proceso de diagnostico (66).

Si bien es cierto que el seguimiento neurologico postna-
tal es de suma importancia, no menos lo es el seguimiento
prenatal previniendo embarazos precoces, consanguinidad,
incumplimiento del control prenatal y desnutricion materna
(67,68).

Una guia de practica clinica internacional muestra que la
aplicacion combinada de 3 pruebas permite el diagnostico
temprano de PCI a las 12 semanas de edad con mas del 95%
de precision: (1) Exploracion cerebral (RM) que muestra
dafio a las areas de movimiento del cerebro, (2) Prueba de
GMs que califica el movimiento del nifio como de baja ca-
lidad a partir de imagenes de video y (3) Prueba neurologica
calificada que muestra asimetrias entre izquierda y derecha
o posturas atipicas (HIME).

Evidencia de alta calidad indica que las pruebas de GMs
y RM tienen una precision de mas del 95% para los nifios
con riesgos detectables antes de los 5 meses de edad corre-
gida. En nifios con riesgos detectables después de los 5
meses de edad corregida, el HINE mas una RM neonatal tie-
nen una precision de mas del 90 %.

Independientemente de las pruebas que se utilicen, el
objetivo del diagnostico precoz es garantizar una interven-
cioén temprana para que el niflo pueda vivir una vida sana e
inclusiva (69). Los beneficios no s6lo aumentan con la de-
teccion temprana, sino también con el seguimiento adecua-
do y multidisciplinario de estos pacientes de alto riesgo neu-
roldgico (70).
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